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Cadigo del Examen
Nombres del Examen

Laboratorios de Procesamiento

Preparacioén del Paciente

Muestra Requerida

Estabilidad de la Muestra®-2

Condiciones de Envio al Laboratorio

Método Utilizado?3:5

Intervalos de Referencia

Valor Critico
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Diagnostico genético-molecular de Displasia Tanatoférica tipo | y Il

Plazo de Entrega de

Dias de Procesamiento Resultados

Laboratorio

Laboratorio CMSJ

Biologia Molecular Fiss aiernes

10 dias habiles

No requiere preparacion

Sangre completa
Recolectar 1 tubo tapa lila con EDTA, volumen minimo: 2 ml

[ Liquido amnidtico: Recolectar idealmente de 7 a 10 ml en jeringa estéril.

- Este volumen solicitado contempla SOLO la realizacién del estudio
especificado en este SINFEX.

- Se recomienda tomar la muestra a partir de la semana 16 de gestacion.

- Si la cantidad de ADN extraido no es suficiente para cumplir con los
requerimientos de la técnica, se solicitara mas muestra.

- Si la muestra presenta mucha contaminaciéon con sangre materna, ésta
sera rechazada y no se procesara

NOTA: Se requiere envio de copia de la orden médica

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 no es posible envio en el dia guardar refrigerado

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

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

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

Estudio por secuenciacion dirigida de las variantes patogénicas mas comunes en el
gen del Receptor 3 del Factor de Crecimiento de Fibroblasto (FGFR3) causantes
de displasia tanatoforica tipo | (TD1) y displasia tanatoférica tipo Il (TD2):

TD1: c.742C>T (p.Arg248Cys), c.1118A>G (p.Tyr373Cys) y c.746C>G (p.Ser249Cys)
TD2: c.1948A>G (p.Lys650Glu).

No aplica

No aplica
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En la Displasia Tanatoférica tipo | (TD1), las variantes patogénicas: p.Arg248Cys y
p.Tyr373Cys representan a mas del 90% de los casos, mientras que la variante
patogénica p.Ser249Cys se observa en aproximadamente el 6% de los casos
restantes. Adicionalmente se han reportado otras variantes patogénicas pero muy
poco frecuentes, por lo que no son analizadas en nuestro laboratorio. Por
consiguiente, la sensibilidad del estudio para TD1 es >90%.

En Displasia Tanatoforica tipo Il (TD2), hasta la fecha sélo se ha reportado una
variante patogénica causante de dicho fenotipo, que corresponde a p.Lys650Glu,
por lo tanto la sensibilidad del método en este caso es de >99%.

La displasia tanatoférica (TD) es una displasia esquelética letal, de herencia
autosomica dominante. Por lo general, todos los casos afectados mueren por
hipoplasia pulmonar a las pocas horas de nacidos. Los fetos afectados presentan
macrocefalia frontal prominente, tdérax hipoplasico, huesos largos cortos vy
braquidactilia. Las displasias tanatoforicas se clasifican en distintos subtipos
segun el aspecto del fémur. En TD1 se observa un fémur curvado, corto con o sin
craneosinostosis. En TD2 se observa un fémur recto, relativamente largo y
craneosinostosis severa. Ambas formas de TD son causadas por variantes
patogénicas en el gen FGFR3.

Interpretacion de resultados:
Sin alteraciones:
Resultado: c. [=]; [=]
[=]: wild type (la secuencia observada es idéntica a la secuencia de
referencia)
Conclusion: El/La paciente no presenta ninguna de las variantes patogénicas
estudiadas en el gen FGFR3.
Observacion: La ausencia de las variantes patogénicas estudiadas no descarta la
presencia de una variante poco frecuente no analizada.

Con alteracién:
Resultado: c.[xxxx];[=]
p. [xxxx];[=]
[=]: wild type (la secuencia observada es idéntica a la secuencia de
referencia)
Conclusion: El/La paciente es heterocigoto(a) para la variante patogénica xxxx
en el gen FGFR3.

Nota: Para una adecuada interpretacion de los resultados es necesario considerar
los hallazgos clinicos.

Factores Interferentes:
Sangre tomada con Heparina inhibe la PCR
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