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SINDROME DE MICRODELECION 22q11.2, DIAGNOSTICO GENETICO-MOLECULAR
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Sindrome de microdelecion 22q11.2, Estudio genético molecular por MLPA
Sindrome de DiGeorge, Sindrome Velocardiofacial (VSF) y otros sindromes
relacionados. Sindrome Opitz G/BBB

Laboratorio

Dias de Procesamiento

Plazo de Entrega de
Resultados

Biologia Molecular

Lunes a viernes

10 dias habiles
*4 dias habiles

*Plazo de entrega para muestras de recién nacidos. Coordinar con el
laboratorio fono 22 3548515.

En caso de estudio prenatal (liquido amnidtico) la muestra sera obtenida por
Médico Obstetra (Amniocentesis).

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

[] Liquido amniético

Recolectar minimo 5 mL de liquido amnidtico en jeringa estéril. Se
recomienda tomar la muestra a partir de las 16 semanas de gestacion.

NOTA 1: En caso de no alcanzar el minimo de ADN necesario para la
metodologia no serd posible realizar el estudio y se solicitara mas
muestra.

NOTA 2: De preferencia las muestras de liquido amniético no deben estar
contaminadas con sangre. Las muestras muy sanguinolentas seran
rechazadas.

NOTA 3: Si simultdneamente se solicita estudio de Cariotipo en liquido
amniotico (prestacion 1861) considerar ademas el volumen especificado
en su Sinfex correspondiente.

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
L]q!",]d.o 1 dia No aplica No aplica
amniotico

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

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

*Solo si el tiempo de traslado cumple con la estabilidad de la muestra.
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Método Utilizado : El estudio se realiza por MLPA (multiplex ligation-dependent probe
amplification) para lo que se utilizan reactivos comerciales (SALSA MLPA
Probemix P250 DiGeorge, MRC-Holland®), que permiten el analisis de
variaciones en el nUmero de copias de las regiones criticas para el sindrome
de microdelecion 22q11.2.

Intervalos de Referencia : No aplica
Valor de Alerta : No aplica
Parametros de Desempefio?3 : Set de sondas de MLPA de alta densidad que incorpora sondas que cubren la

region tipica de delecion en 22q11.2, ademas de sondas en las regiones
adyacentes para la deteccion de deleciones y duplicaciones atipicas. Este set
contiene también sondas de referencia dirigidas a regiones cromosomicas
asociadas a desordenes similares a DiGeorge (ver nota 1 en interpretacion de
resultados).

Informacién Clinica?34 : El sindrome de microdelecion 22q11.2, también conocido como DiGeorge o
sindrome Velocardiofacial, es un desorden variable fenotipicamente causado
por una microdelecion en el locus 22q11.2, la que generalmente ocurre de
novo (80% de los casos) con una prevalencia estimada de 1/2000-6000
nacidos vivos.

La mayoria de los individuos afectados presentan una misma delecion tipica
que incluye la region LCR22A-D de aproximadamente 3 Mb (87%), mientras
que una pequeia proporcion (8%) de ellos presenta una delecion pequefia de
aproximadamente 1,5Mb.

Clinicamente este sindrome se caracteriza por malformaciones cardiacas,
inmunodeficiencia, dismorfias y retraso del desarrollo psicomotor y
pondoestatural. Patologias psiquiatricas y neurologicas comoérbidas son
frecuentes e incluyen esquizofrenia, desorden de déficit atencional,
desordenes del espectro autista y sintomas obsesivos compulsivos.

Indicaciones:
- Casos con fenotipo clinico sugerente de sindrome de microdelecion
22q11.2, para confirmacion o descarte molecular
- Diagnostico prenatal

Interpretacion de resultados:

- Sin alteraciones observadas

Resultado: Se observé amplificacién normal de la region critica 22q11.2
Conclusiones: No se observaron variaciones en el nimero de copias de la
region 22q11.2

- Con alteracion observada
*El resultado dependera del tipo de alteracion (delecion o duplicacion) y de
las regiones involucradas (LCR22), para el caso de la delecion tipica:

Resultado: Se observd una delecion en la regién critica 22q11.2 (LCR22A-D)
Conclusion: Paciente presenta la delecion mas frecuentemente reportada en
el Sindrome de DiGeorge.

Nota 1: Ademas de las sondas dirigidas a la region 22q11.2, esta prueba

contiene sondas de referencia dirigidas a regiones cromosémicas asociadas a
desordenes similares a DiGeorge (4935, 8p23, 9934, 10p14, 17p13 y 22q13).
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Si se observa alguna alteracion en estas regiones, esto sera reportado en el
informe de resultados con una nota en caso de requerir confirmacion por otro
método. Para informacion de estas regiones, consultar el inserto Product
Description SALSA® MLPA® Probemix P250 DiGeorge
(https://www.mrcholland.com/).

Nota 2: Para una adecuada interpretacion de los resultados es necesario
considerar los hallazgos clinicos.

Factores Interferentes:
Sangre tomada con Heparina inhibe la PCR
Sangre en muestras de liqguido amnidtico
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