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Cariotipo Molecular (aCGH)

Identificacion rapida y fiable de alteraciones
invisibles al cariotipo convencional




P

e Posnatal: 5 mL sangre EDTA
e Prenatal: 15 mL liquido amniético o vellosidades coriale

Indispensable enviar consentimiento informado junto a la
muestra
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El aCGH, una mayor eficiencia diagndstica

El cariotipo molecular o aCGH es una potente herramienta diagndstica citogenética que permite detectar pérdidas y ganancias
de material genético. Gracias a su alta resolucidn, presenta una eficiencia diagndstica hasta 100 veces mayor que el cariotipo
convencional, dependiendo del disefio y de la eleccidn. Este notable incremento en el rendimiento diagndstico hace de los aCGH
una herramienta diagndstica de primera opcidn en pacientes con autismo, trastornos del desarrollo, discapacidad intelectual y
anomalias congénitas multiples, patologias relacionadas con un elevado niimero de reordenamientos cromosémicos y CNVs'2.

Una potente prueba diagndstica prenatal

La aplicacion de los aCGH en el diagndstico genético prenatal permite una identificacion rapida y fiable de alteraciones cripticas
para el cariotipo convencional. Por ello, también se recomienda el empleo de los aCGH como prueba diagndstica de primera
eleccién en embarazos en los que exista una indicacién médica precisa que justifique un procedimiento invasivo, principalmente
cuando se observan alteraciones ecograficas.

Los aCGH empleados en el diagndstico genético prenatal estan disefiados con una mayor resolucioén en las regiones gendmicas
asociadas a enfermedades conocidas, reduciendo los hallazgos sin significacion clinica conocida®.

Ventajas frente al cariotipo convencional

¢ Elimina la subjetividad en la interpretacién del cariotipo convencional.
e Alta resolucion, hace visibles alteraciones cripticas para las técnicas convencionales.
¢ Tiempos de respuesta muy reducidos.

Principales indicaciones

Los aCGH estan indicados en la mayoria de pacientes con:

e Autismo

e Discapacidad intelectual

e Trastornos del desarrollo

* Anomalias congénitas multiples o rasgos dismorficos

e Embarazos de alto riesgo que requieran un diagnodstico prenatal invasivo
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Nuestros aCGH para el diagndstico genético ofrecen

e Mas de 200 sindromes analizados.

e Alta resolucion a lo largo del genoma y ampliada en las regiones sindrémicas.

* Deteccion de mosaicismos en bajos porcentajes (>20%).

e Maxima calidad, reconocida con la mas alta puntuacion en la certificacion de EMQN y CEQAS-UK NEQAS.
¢ Dos plataformas disponibles segun las necesidades de nuestros clientes.

* Resultados fiables y rapidos (<15 dias laborables).

Principales caracteristicas de nuestras plataformas de aCGH

Ofrecemos a nuestros clientes dos plataformas de cariotipo molecular para diagndstico constitucional y prenatal.

Referencia Tipo de Deteccion  Deteccion UPDy  Deteccién

# sondas Resolucién media

flatatcine ReflLab prueba CNVs consanguinidad mosaicos

CGH array 60K

- 0,
sangre total 14650 CNV 60.000 50-100 Kb \/ > 20%
Agilent CGH array 180K 14654 NV 180.000 <50 Kb >20%
CGH-array sangre total

CGH array 60K

0,
Dx Prenatal >20%

14651 CNV 60.000 50-100 Kb

CGH array 750K

v
v

14658 CNV + SNP 750.000 25 Kb \/ \/ >20%
v

Affymetrix sangre total
Genomic o
Array array
CYTOSCAN-HD 14659 CNV + SNP 2.700.000 10 Kb \/ > 20%
sangre total




Aseguramos la maxima calidad en nuestros analisis

Estamos certificados por el CEQAS (Cytogenetic External Quality Assessment Service) y la EMQN.
(European Molecular Genetics Quality Network) para el analisis mediante aCGH con la maxima puntuacion.

EMON Office ; =g
&t Froce, Stiary's Hospal, Hathernoge Road.
Manchester M1 PWL Unded Kingdom,
Tek +4418) 7648741
S fax +44181 276 2608

Emcll offcc@emaneong
The European Molecular Genetles Quality Netwock

INDIVIDUAL LABORATORY REPORT (ILR) - Lab 0319
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Los informes de resultados mas completos

Nuestros informes de resultados:

EE%‘*{SEY - iy e Reflejan nuestros >40 afos de experiencia en
= interpretacion clinica
_INFORME ESTUDIO MOLECULAR
e Los mas completos, concluyentes y transparentes
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andstia_| it . . - ,
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Tabla con genes
incluidos en las
alteraciones

La fiabilidad de nuestros resultados
nos consolida como el laboratorio
de referencia en andlisis especiales

En el ideograma se muestra una representacion del
cariotipo molecular, indicando las alteraciones.

|deograma con
alteraciones

chrd T | 3l s W A DS DETI N BHTIL
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Los informes de resultados mas completos

Se muestran detalles del cariotipo molecular, donde
se aprecian las alteraciones.
CROMOSOMA 3

Detalle de un cariotipo molecular donde se
aprecia una amplificaciéon de ~31,8Mb del
brazo corto del cromosoma 3

Fig. 11 Detalle del canolips molecular donde s& pusde spreciar 1 amplificacion de ~31.5Mb del brazo
corto del 3 do low

Detalle de un cariotipo molecular donde
se aprecia una delecion de ~18,8Mb f-weeeeteeee
del brazo corto del cromosoma 4

R

Fig s malzular de apreciar | delecion de -18,8 Mb dei braze cora
de i la delecidn.




Para ofrecer la maxima transparencia, se indican la
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Inversiones yio instroiones balancsadas), pequefios infdéls, mutaciones puntualés, alleraciones o2 nimesro de-
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Anadimos valor al diagndstico genético

En Reference Laboratory Genetics llevamos mas de 40 afios dedicados a ofrecer a nuestros clientes el catalogo mas completo
de pruebas de genética molecular para cubrir las necesidades de cada paciente.

e Enfermedades genéticas hereditarias

e Estudio de tumores sélidos y biopsia liquida
* Oncohematologia

e Farmacogenética

Ofrecemos un servicio integral para cualquier especialidad médica, de la muestra al informe de resultados, facilitando
nuestro apoyo en cualquier punto del proceso diagndstico: recogida y transporte de muestras, consejo genético, herramientas
bioinformaticas e interpretacion clinica.

Nuestro equipo estd formado por profesionales altamente cualificados con mas de 15 afios de experiencia en genética clinica,
consejo genético, genética molecular, bioinformatica, citogenética, FISH y otros campos relevantes. Gracias a su experiencia y al
uso de las tecnologias mds avanzadas, aseguramos la maxima fiabilidad, calidad y utilidad clinica en todos nuestros servicios.

Cuando nuestros clientes nos solicitan un analisis genético, obtienen algo mas que simples resultados, nos ayudan a incrementar
el conocimiento colectivo de las enfermedades hereditarias (todas las mutaciones que encontramos se reportan a nuestra base
de datos RefLab Database® y a las principales bases de datos publicas).

El servicio mas completo

* Todo tipo de estudios genéticos: NGS, WES, MLPA, FISH, aCGH, Sanger, PCR, Citogenética.

* Todas las especialidades médicas.

* Soluciones logisticas avanzadas: desde la recogida de la muestra hasta la distribucién de resultados.
* Apoyo en cualquier punto del proceso diagndstico.

¢ Informes fiables y concluyentes, con menor nimero de VOUS gracias a RefLab Database®.

¢ Consejo genético pre y postest con nuestros expertos.

e La mas alta calidad en todos nuestros servicios.

¢ El menor plazo de entrega de resultados (<30 dias).
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