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Estudio de deleciones y duplicaciones en el gen SHOX por MLPA

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

e T° Ambiente Refrigerada Congelada
(20 -25 OC) (4 °C) ('20°C)
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.

Estudio en ADN gendémico mediante la técnica de MLPA (multiplex ligation-
dependent probe amplification) con reactivos comerciales MRC-Holland®.
Esta metodologia permite detectar alteraciones del tipo delecion o
duplicacion en el gen SHOX y zonas adyacentes (region promotora y
reguladora).

No aplica
No aplica

Por este método es posible detectar alteraciones de tipo delecion o
duplicacion en el gen SHOX y zonas adyacentes que estén cubiertas por las
sondas incluidas en el ensayo comercial de MLPA. Con esta metodologia no es
posible detectar mutaciones puntuales.

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 pseudoautosomicas) de
los cromosomas sexuales X e Y. Su funcion principal esta relacionada al

2386 Gen SHOX, Estudio de deleciones y duplicaciones por MLPA 1de2



_Redde Salud =2
'UC - CHRISTUS ‘W

Sistema de Informacion de Examenes, SINFEX

desarrollo y crecimiento o6seo. Debido a que su funcion es dosaje
dependiente, la alteracion de una de sus copias resulta en haploinsuficiencia
lo que causa alteraciones en el crecimiento del individuo afectado.

El 80% de las alteraciones en el gen SHOX corresponden a deleciones, las que
estan presentes en el 2% a 15% de los casos de talla baja idiopatica, 50% a 90%
de individuos con discondrosteosis de Leri-Weill y casi el 100% de ninas con
Sindrome de Turner.

Interpretacion de resultados:

- Si la muestra no presenta alteraciones:

Resultado: Se observo amplificacion normal de la region promotora, gen SHOX
y zona reguladora.

Conclusiones: El/La paciente no presenta por este método, alteraciones en el
gen SHOX ni en sus zonas adyacentes.

- Si la muestra presenta una alteracion:
Resultado: Se observo la delecion que incluye al gen SHOX... 6
Se observé la duplicacion que incluye al gen SHOX ...

Conclusion: El/La paciente presenta delecion /duplicacion de ......

Nota: Para una adecuada interpretacion del resultado es necesario considerar
los hallazgos clinicos. Se recomienda asesoramiento genético.
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