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DATOS DE LA MUESTRA

Paciente : N° de muestra: CT
Fecha nacimiento: Fecha de extraccion:

DNI: Fecha de entrada:

Edad gestacional: Referencia externa:
Consentimiento informado: Asumido Tipo de muestra: Sangre

DATOS DE SOLICITUD:

Solicitante: Hospital/Centro:
Receptor del informe: Servicio/Unidad:

INFORMACION ADICIONAL:

Indicacion: No referida
Datos relevantes: -

INTRODUCCION

La dotacién cromosdémica humana normal se compone de 22 pares de cromosomas mas 2 cromosomas sexuales,
XX en caso del sexo femenino y XY en caso del sexo masculino. Las aneuploidias cromosdmicas son alteraciones
numéricas que pueden afectar a uno o varios cromosomas. Entre las aneuploidias mas frecuentes se encuentran
las trisomias (tres copias de un mismo cromosoma) que afectan a los cromosomas 21, 18 y 13 y que se asocian a
los Sindromes de Down, Edwards y Patau, respectivamente, y las aneuploidias de los cromosomas sexuales
(Sindromes de Turner y Klinefelter).

Mediante este test genético se analizan los 22 pares de autosomas y los cromosomas sexuales X e Y, y se estima
el riesgo de que el feto pueda ser portador de aneuploidias de autosomas (sensibilidad >99% para las trisomias
13, 18 y 21) y de aneuploidias de cromosomas sexuales (sensibilidad >95%). El test permite, ademas, la
determinacion del sexo fetal (sensibilidad >99%).

METODOLOGIA

1. Aislamiento/purificacién del DNA libre plasmatico a partir de sangre materna.

2. Obtencidn de librerias de fragmentos compatibles con la plataforma de secuenciacion Illumina.

3. Secuenciacion de las librerias mediante tecnologia de Ultima generacion (NGS).

4. Analisis bioinformatico: alineacion contra el genoma de referencia correspondiente (Homo sapiens).Normalizacién y contaje de
las lecturas obtenidas. Comparacion del conteo obtenido con muestras de referencia para determinar si existe ganancia o
pérdida en el nimero de copias de los distintos cromosomas.

RESULTADOS

Porcentaje de ADN libre fetal (por técnica molecular):
La muestra analizada presenta un RIESGO BAJO para aneuploidias cromosémicas completas.
Sexo fetal: ausencia de cromosoma Y, compatible con sexo fetal femenino.

(Datos en la Tabla 1 y Figura 1)
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Tabla resumen de resultados y figura correspondiente (Tabla 1 y Figura 1):

Copy numbers for CT856 (gestation=95 days, estimated fetal proportion=21.506%): 46, XX
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INTERPRETACION DE RESULTADOS

SEXO FETAL: viene determinado por la presencia/ausencia del cromosoma Y.

RIESGO BAJO DE ANEUPLOIDIA: el valor de segmentacién (raya negra) para un cromosoma queda dentro de la banda de normalidad, definida por las lineas en
rojo (figura 1). En caso de sexo masculino la banda de normalidad es diferente y especifica para los cromosomas sexuales X e Y. El valor de la confianza de ser
sano es >0,5 y el valor de la confianza de ser afecto es <0,35; 6 (valor de la confianza de ser sano - valor de la confianza de ser afecto) >0,25.

RIESGO ALTO DE ANEUPLOIDIA: el valor de segmentacién (raya negra) para un cromosoma queda fuera de su banda de normalidad, definida por las lineas en rojo
(figura 1). El valor de la confianza de ser afecto es superior o igual al valor de la confianza de ser sano.

En caso de RIESGO ALTO es necesaria confirmacion mediante la realizacion de una prueba diagndstica definitiva, como el diagnéstico prenatal invasivo a partir de
liquido amnidtico.

RIESGO INDETERMINADO: no se cumple ninguna de las condiciones anteriores. Los valores obtenidos de la prueba no permiten asignar un riesgo de aneuploidia
en el cromosoma indicado. Se recomienda la realizacidn de una prueba diagndstica prenatal invasiva.

RESULTADO NO CONCLUYENTE: la muestra o el resultado no supera los controles de calidad establecidos, por bajo grado de hemdlisis, o bajo % fetal (<3.5%),
resultados con valor de dispersion alto, etc.

En los casos de resultados indeterminados o no concluyentes, puede ser necesaria la obtencidon de una nueva muestra para repetir el estudio.

LIMITACIONES

Hay condiciones que pueden afectar a la precision de esta prueba, tales como: edad gestacional inferior a 10 semanas en el
momento de la obtencidén de la muestra, mosaicismos o alteraciones cromosdmicas parciales, una transfusién de sangre reciente,
cirugia de trasplante, inmunoterapia o terapia con células madre antes de la toma de muestra.

El estudio no esta indicado en casos de embarazos gemelares o embarazos multiples.

La precision del estudio puede verse afectada en caso de gestantes con obesidad mdrbida, diabetes o tratamiento con heparina
de bajo peso molecular.

NOTAS

v
v

Esta prueba no es una prueba diagnéstica.

Esta prueba estd desarrollada para detectar aneuploidias autosémicas completas y determinar el sexo del feto con una
sensibilidad minima del 99% y para la deteccién de aneuploidias de los cromosomas sexuales con una sensibilidad minima del
95%. No obstante, teniendo en cuenta que el estudio realizado es un cribado, un resultado de bajo riesgo no excluye totalmente
la posibilidad de afectacion cromosdmica fetal. Ademas, se recomienda confirmar el sexo fetal mediante técnicas ecogréficas.

La prueba no excluye la existencia de poliploidias (triploidias o tetraploidias), otras alteraciones genéticas no evaluadas o que el
feto sea portador de defectos congénitos.

Este laboratorio asume que el personal del centro remitente ha cumplido de forma rigurosa las instrucciones de obtencion,
conservacion y envio de la muestra, indicadas en el formulario de solicitud especifico para el test, con el fin de asegurar la
correcta conservacion del DNA fetal en la muestra. Si estas condiciones no se han cumplido, no puede asegurarse la veracidad de
los resultados obtenidos.

Los resultados obtenidos mediante este estudio y la informacién que se pueda derivar de los mismos no sustituyen al diagnostico
clinico considerado dentro de una consulta médica ni al asesoramiento genético impartido por un profesional cualificado.
Sistemas Gendmicos, S.L. no se hace responsable del uso que se haga de dichos resultados, asi como tampoco de las eventuales
consecuencias perjudiciales derivadas de este uso, haciendo expresa reserva de ejercer las acciones legales oportunas en el
supuesto de un uso indebido de dichos resultados.

Los datos del paciente incluidos en el presente informe son confidenciales y deben ser manejados basdndose en estrictos criterios
de privacidad.
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