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Estudio de aneuploidia de los cromosomas 13, 18, 21, X e Y por PCR fluorescente
Estudio genético molecular de aneuploidia de los cromosomas 13, 18, 21, Xe Y
Screening de aneuploidia de los cromosomas 13, 18, 21, X e Y por PCR
fluorescente

Laboratorio Dias de Procesamiento Plazo de Entrega de
Resultados
Biologia Molecular Lunes a viernes 1-2 dias habiles*

NOTA 1: Para informe de resultado en el dia de recepcion de la muestra debe
coordinar con el laboratorio que procesa. La muestra debe llegar al
Laboratorio en CMSJ antes de las 12:00 hrs.

NOTA 2: El informe de resultado de muestras recibidas después de las 12:00
hrs. de un viernes o del ultimo dia habil de la semana estara
disponible al mediodia del lunes siguiente o el primer dia habil de la
semana.

NOTA 3: Se requiere envio de copia de la orden médica. En caso de estudio
prenatal debe indicar las semanas de gestacion.

- Se debe avisar al Laboratorio (fono 223548515 o via mail a
ggalloso@ucchristus.cl y mbalcazar@ucchristus.cl) el envio y/o recepcion
de muestras.

No requiere

Sangre total
Recolectar un tubo de tapa lila con EDTA, volumen minimo 0.5 mL, sangre de
cordédn o de recién nacido.
O Liquido amniético
Recolectar en jeringa estéril, volumen minimo 2 mL
O Muestra opcional: consultar al laboratorio, fono 22 3548515

Las muestras fetales tienen riesgo de presentar contaminacion con células
maternas cuando entran en contacto con sangre o tejido maternos. Si esta
contaminacion esta presente, el ADN materno puede enmascarar el ADN fetal,
por lo que los resultados pueden verse comprometidos. Puesto que la
contaminacion de un liquido amnidtico con sangre es visible, mientras que con
tejido no lo es, cuando se reciban muestras de liquido amniotico muy
sanguinolentas se contactara al médico a cargo para que autorice su
procesamiento (ver Nota 2 en Informacion Clinica).

El método no esta validado para otro tipo de muestra como liquido de quiste
fetal (puncion de higroma) u orina fetal (puncién de vejiga), entre otras.

IMPORTANTE: Para la confirmacion final de los resultados de una muestra de
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liqguido amniético se recomienda que esta prestacion sea solicitada en
conjunto con la prestacion 1861: Cariotipo en liquido amniético.

Muestra T° Ambiente Refrigerada Congelada

(20 - 25 °C) (2 - 8°C) (-20°C)
Sangre Total con EDTA 3 dias 1 mes No aplica
Liquido amniotico *1 dia No aplica No aplica

*Si es compartida con cariotipo nunca refrigerar (ver Sinfex 1861)

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

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

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

PCR fluorescente cuantitativo o QF-PCR (QST*R Base Kit IVD-CE, Yourgene®
Health) basado en la amplificacion de STR (Short Tandem Repeats) altamente
polimoérficos ubicados en los cromosomas 13, 18, 21 y sexuales X e Y. El producto
obtenido con partidores fluorescentes es detectado por electroforesis capilar en
un analizador genético.

Sujetos 46,XX o 46,XY no presentan alteraciones en el niUmero de cromosomas
No aplica

De acuerdo con estudios realizados en nuestra institucion, este método tuvo un
100% de concordancia con el cariotipo en 50 muestras analizadas.
Este método solo es capaz de identificar mosaicos mayores al 30%.

El cariotipo es el método “gold standard” en el diagnéstico de alteraciones
numéricas de los cromosomas, sin embargo, el tiempo de respuesta puede
resultar prolongado en situaciones clinicas como en el diagnostico neonatal de
trisomias 13 y 18, en que se requiere obtener resultados con rapidez. Hoy estan
disponibles metodologias rapidas para el diagnostico molecular como la
hibridacion in situ fluorescente (FISH) y el PCR cuantitativo fluorescente (QF-
PCR). Esta ultima técnica utiliza partidores fluorescentes para amplificar
regiones polimérficas del genoma, llamadas repeticiones en tandem cortas o STR
(short tandem repeats) de un largo de 3, 4 o 5 pb por repeticion. Dado que son
secuencias de DNA polimorficas, existe una alta probabilidad de encontrar
individuos heterocigotos para cada STR, donde el nimero de repeticiones para
cada unidad puede variar en cada cromosoma homologo, siendo posible
determinar el nimero de cromosomas del paciente en base al tamaio de los STR
amplificados por cada cromosoma.

Los STR analizados son:

Cromosoma 13: D135252, D13S305, D13S634, D13S800 y D135628

Cromosoma 18: D185819, D18S535, D185978, D185386 y D185390

Cromosoma 21: D21511, D2151437, D21S1409, D21S1442, D21S1435 y D2151446.
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Cromosomas X e Y: AMEL, TAF9L, DXS6803, XHPRT, DXS1187 y SRY.

Indicaciones:
Pacientes con sospecha de aneuploidias de los cromosomas 13, 18, 21 o sexuales

Interpretacion de resultados:

Resultados:
Marcadores Marcadores Margadores
Cromosoma g . Consistentes
Analizados Informativos . ,

con Trisomia

13 5

18 5

21 6

Cromosomas sexuales:

Conclusion:

Sujetos sin alteraciones: El patron de los STR analizados no presenta evidencia
de trisomias de los cromosomas analizados.

Sujetos con alteraciones: El patron de los STR analizados es consistente con una
trisomia del cromosoma ... y con la presencia de los cromosomas ... (sexuales).

NOTA 1: De acuerdo al fabricante del kit, es necesaria la presencia de al
menos dos marcadores informativos por cromosoma autosomico para poder
informar el resultado.

NOTA 2: Si se detecta contaminaciéon con células maternas el laboratorio
indicara en el informe que el resultado es “No concluyente”. Si al procesar
una muestra de liquido amniético sanguinolenta se obtiene un perfil con sexo
femenino, no se puede descartar que el resultado corresponda a la madre en
vez del feto. En algunos casos se recurre al uso de kits especificos para los
cromosomas 13, 18 o 21, por lo que el tiempo de entrega de los resultados
podria extenderse.

NOTA3: El envio de una nueva muestra corresponde a un nuevo estudio con
costo.

Factores Interferentes:
Células maternas en muestras de liquido amniético.
Sangre tomada con Heparina inhibe la PCR.
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