o
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RICO-89

Fotos de la infancia del donante

, DATOS FISICOS
INFORMACION GENERAL

Tipo de sangre:

Fecha de Nacimiento: Origen étnico:
18/04/1998 Peso:
Nacionalidad:

. Estatura:
Panamena
Profesion: Color de ojos:
Licenciatura en Psicologia Color de piel:
(en curso)

.. Color de cabello:
Estado civil:
Soltera Textura de cabello:
Religion: Estructura 6sea:
",_ Nariz:
Signo:
Aries Labios.

Menton:

fertidonors

A+

Latina

65 kg

1.56 cm
Marrén
Blanca
Castano oscuro
Ondulado
Mesomorfo
Redonda
Medios

Ovalada



RICO-89

DATOS Y EXPERIENCIAS PERSONALES

1. Cual fue tu experiencia mas divertida?

R: Mi experiencia mas divertida fue en Disney, ya que me subi por primera vez en un
avion, explorar, los parques y colores que solo habia visto en fotos. Fue un sueno hecho
realidad, emocionante y magico estar ahi. Fue un momento en el que me senti
sumamente plena.

2.Cual fue tu experiencia mas feliz?

R: Mi recuerdo mas feliz es sobre la superacion al miedo. Tenia aproximadamente 8
anos y estaba de paseo con mi familia materna. En el paseo fuimos a un rio y nos la
estabamos pasando muy bien; sin embargo, llegd un momento en el que se estaban
tirando de una piedra al rio y a mi me daba mucho miedo hacerlo, pero a pesar del
miedo, me paré en la piedra y me tiré. La emocion que senti fue tanta que estaba muy
feliz de haberlo logrado y todo el dia estuve contenta por haber saltado y superar mi
miedo.

3. Cual fue tu momento de mayor orgullo?

R: Mi momento de mayor orgullo personal, fue en la escuela en los examenes finales,
mantuve un promedio de so6lo 2 a 3 puntos por debajo de la nota maxima en todos los
examenes de las diferentes materias.

4. Qué experiencia de la infancia te causé mayor impresion?

R: La experiencia que me causo mayor impresion fue con los desenlaces de mis
bisabuelos ya que me llevaron a la despedida antes de sus respectivos funerales y era
muy triste ver a tantas personas juntas desalentadas y llorando.

5. Qué experiencia de tu vida fue la mas triste?
R: Mi experiencia mas triste, es relacionado a las perdidas de mi familiares y animales,
como quiero tan fuerte, perderlos se me hace muy dificil.

6. Cual fue tu experiencia mas peligrosa?

R: Acompanando a mi abuela en un viejo autobus de regreso del supermercado. Entre
los estacionamientos de la casa de mi abuela y la parada habia una arcén. Cuando me
bajé, una 4x4 paso a gran velocidad cerca del autobus, asustandome tanto que me
pegue al bus, ya que estuve a punto de ser atropellada.
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7. Cual fue tu experiencia mas aterradora?
R: Cuando un perro me mordid, tomé su correa que solo sus duenos tocaban y en ese
momento, me mordio, dejandome inmovilizada por el shock.

8. Describe las mejores vacaciones que has tenido.

R: Mis mejores vacaciones fueron pasar una semana en el campo con mis primas,
disfrutamos de la libertad, corrimos y jugamos todo el dia. Siempre recuerdo como
inventabamos juegos, incluso improvisamos una cocina y nuestras "clientes" eran unas
palmeras. Fue una experiencia inolvidable llena de risas.

9.Cuales eran tus suenos cuando eras nifio/a?
R: De nina tuve multiples suenos como:

- Ser bailarina

- Ser patinadora en hielo

- Gimnasta artistica

- Artista en el dibujo y pintura

- Ser veterinaria

- Psicologa.

10. Cuales son tus metas en la vida?
R: Me gustaria recorrer el mundo, ser una gran profesional, ser una lider a seguir, tener
mi lugar propio, también tener varias mascotas y hacer cosas grandes con mi vida.

11. Quiénes son tus idolos, héroes y heroinas, y por qué?

R: Aunque suene cliché, mi madre es mi heroina, por el hecho de luchar por mi a pesar
de todas las dificultades, siempre me apoya en los momentos dificiles y ademas me ha
ayudado a seguir cumpliendo mis suenos. Tambien es un idolo para mi puesto que
siempre ha logrado todo lo que se propone con todo y sus dificultades.

12. Qué valor(es) clasifica usted como los mas importantes?
R: - El respeto

- La responsabilidad

- La tolerancia

- Ser fiel a uno mismo.
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13. Qué palabras describen tu personalidad?
R: - Curiosa

- Divertida

- Energética

- Respetuosa

- Atenta

- Observadora.

14. Describe tus fortalezas.
R: - Inquisitiva

- Responsable

- Puntual

- Honesta

- Cordial

- Amable

15. Describe tus debilidades.
R: - La procrastinacion
- La falta de organizacion en ciertas ocasiones
- La dificultad para manejar el estres
- La susceptibilidad a la influencia de la opcion de los demas
- Propension a la autoexigencia excesiva.

16. Cuales son tus habilidades artisticas?

R: Desde pequena he tenido disposicion a la pintura y el dibujo, y viendo mis dibujos de
diferentes anos he visto que mantengo una cierta habilidad pero no lo he llevado a cabo
perfeccionando esa habilidad profesionalmente.

17. Qué idiomas dominas?
R: Domino el espanol y el inglés, puedo entender el portugués y francés.

18. Cual es su ocupacion?

R: Soy estudiante universitaria de psicologia y trabajo como asistente de direccion y
gerencia.
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19. Enumere cualquier pasatiempo que pueda tener o haya tenido.
R: - Leer

- Dibujar

- Jugar

- Caminar

- Pasear.

20. Describe las cosas que mas te gustan de tu pais.

R: - Sus aguas del caribe
- Su calidez
- Se puede caminar en muchos lugares y terminas donde no te lo esperas
- Siempre hay verde, aunque sea poco.

21. Cuales paises has visitado?
R: - Estados Unidos

- Inglaterra

- Alemania

- Francia

- Japon

- China

- Australia

- Italia, entre otros.

22. Cual es tu época favorita del afno y por qué?
R: En mi pais me gusta mas el verano, sentir los rayos de sol en mi piel, el cielo azul
despejado. Ademas, no me gusta tanto el frio.

23. Qué deporte te interesa?
R: Me sigue gustando la gimnasia artistica, el nado sincronizado, a veces el football, el
patinaje en hielo.

24. Qué tipo de deportes practicas o has practicado?
R: - Flag

- Baseball

- Football.

25. Manejas bicicleta?
R: Si.
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26. Indique que instrumentos musicales toca o ha tocado.
R: He tocado la flauta y el ukelele.

27. Cuantas horas de sueno tienes en una noche promedio?
R: Duermo de 7 a 8 horas.

28. Utilizas anteojos?
R: No.

29. Fumas?
R: No.

30. Comes sano?
R: Si, trato de balancear mi comida saludablemente entre carbohidratos, proteinas y
vegetales.

31. Cuanto alcohol bebe en promedio por semana?
R: Maximo de 1a 2 cervezas artesanales, pero al mes.

32. Te gustan los animales? Cual es tu animal favorito y tu mascota favorita?

R: Si, realmente me gustan mucho los animales. Siempre he tenido perros y me gusta
mucho el amor que pueden llegar a tener por su duefo, pero me gustaria tener gatos,
conejos, erizos, hasta ciertos reptiles porque realmente pienso que todos los animales
son adorables.

33. Qué tipo de musica te gusta?
R: Me gustan diversos estilo de musica como el pop y todas sus variantes, bachata, rock,
baladas, entre otros.

34. Cual es tu libro favorito?
R: "El arte del pensamiento positivo" es un libro que te brinda consejos practicos para el

dia a dia, "Homo Deus" y "Psicologia Punk"

35. Cual es tu color favorito?
R: Me gusta el gris, es un color muy versatil y elegante.

36. Cual es tu tipo de carro favorito?
R: Me gusta el Ferrari Berlinetta, tengo mas gustos por los Hash Back deportivos.
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37. Cual es tu comida favorita?
R: - Hamburguesas y unas buenas papas de acompanamiento
- Me gusta bastante la pasta tambien.

38. Cual es tu pelicula y/o director favorito?
R: "El Precio de Manana", es una pelicula que me gusta como manejan el tema de la
importancia del tiempo.

39. Ha asistido a algun curso y / o llevado a cabo un trabajo voluntario? (por favor,

especificar).
R: ---
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DESCRIPCION PERSONAL
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RICO-89

CARACTERISTICAS FAMILIARES

Edad:

55

Estatura:

1.53

Peso:

90 kg

Estado de salud:

Buena

Fecha de Nacimiento:

MAMA

Nacionalidad:
Panamenfa
Profesion:
Contadora
Color de piel:

Triguena clara

Color de cabello:

Negro
Color de ojos:

1670471968 Marron oscuro
ABUELA MATERNA
Nacionalidad:
Edad: . '
anamenfa
80 o s
Estatura: Profesion:
1.50 Asistente de
Peso: enfermeria
49 kg Color de piel:

Estado de salud:

Buena

Triguena clara
Color de cabello:

Fecha de Nacimiento: Castano oscuro

28/03/1943

Color de ojos:

Marrdon oscuro

PAPA

Edad:

57

Estatura:

1.82

Peso:

99 kg

Estado de salud:
Buena

Fecha de Nacimiento:
19/08/1966

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:
Chofer privado
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castafno oscuro
Color de ojos:

Marron oscuro

ABUELO MATERNO

Edad:

78

Estatura:

1.60

Peso:

40 kg

Estado de salud
Buena

Fecha de Nacimiento:
1937

Fecha de fallecimiento:

2015

fertidonors

Nacionalidad:
Panameno
Profesion:
Portuario

Color de piel:
Triguena clara
Color de cabello:
Negro

Color de ojos:
Marrdén oscuro
Causa de muerte:

Alzheimer
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CARACTERISTICAS FAMILIARES

ABUELA PATERNA

Edad:

75

Estatura:

1.58

Peso:

43 kg

Estado de salud

Buena

Fecha de Nacimiento:
20/04/19450

Fecha de fallecimiento:
2020

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:

Ama de casa
Color de piel:
Triguena clara
Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:
Marroén oscuro
Causa de muerte:
Problemas en la

vesicula.

TiO MATERNO

Edad:

59

Estatura:

1.50

Peso:

45 kg

Estado de salud

Buena

Fecha de Nacimiento:

30/08/1964

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:
Mesero

Color de piel:
Trigueha clara
Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

Marrén oscuro

ABUELO PATERNO

Edad:

77

Estatura:

1.70

Peso:

45 kg

Estado de salud:

Buena

Fecha de Nacimiento:

1946

fertidonors

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:
Mesero y taxista
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano

Color de ojos:

Marron claro



RICO-89

Consulta de Psicologia m

INFORME GENERAL DE EVALUACION PSICOLOGICA

DATOS PERSONALES

Nombres y Apellidos : RICO-89

Fecha de Nacimiento: 18/04/1998

Grado de instruccion: 8vo cuatrimestre de Psicologia

Religion: No tiene

Estado Civil: Soltera

Motivo de consulta: Evaluacién solicitada por Fertidonors Egg & Sperm Bank (Panama)

Historia Clinica (aspectos relevantes): Antecedentes Familiares: RICO-89 reporta que su
abuelo materno murié de Alzheimer, sin embargo no indica ningun otro antecedente
psiquiatrico o fisico significativo.

Por otra parte, RICO-89 indica los siguientes antecedentes personales:
- Niega operaciones
- Niega hospitalizaciones
- Niega pérdida de conocimiento
- Niega consumo de drogas
- Rendimiento académico regular durante la primaria y secundaria

En la actualidad RICO-89 reporta:

Alimentacion sana y balanceada

Habitos saludables de suefio y descanso

No ingiere medicamentos

Le interesa la lectura, la musica y la psicologia.

EVALUACION PSICOLOGICA:
Se utilizaron los siguientes instrumentos:
e Entrevista personal
e Test Persona Bajo la Lluvia
e Test de Bender
e Test de Matrices Progresivas de Raven

Es importante destacar que su actitud ante la evaluacion fue de aceptaciéon vy
colaboracion.
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Consulta de Psicologia W

RESULTADOS

Para el momento de la evaluacion:

Area Neuropsicoldgica e inteligencia: RICO-89 durante la sesion psicodiagndstica sugiere
una linea de pensamiento regular y coherente. No se presumen elementos sugerentes de
organicidad cerebral. Por otra parte, RICO-89 se encuentra en un percentil 50, rango Ill, lo
cual indica una inteligencia término medio.

Inteligencia

; /\

. [\
. [\
. [\

Deficiente Inferior al Medio Superior al Superior
termino medio termino medio

s P rCENTI

Rojas, A. (2022)

Sintesis del Area Socioemocional y Personalidad: RICO-89 es una adulta que para el
momento de la evaluacién es capaz de reconocerse a si misma cuando se le llama por su
nombre y apellido, y a su vez identificarse con su género (femenino). A nivel del examen
mental se encontraba orientada en tiempo y espacio, con una capacidad atencional
voluntaria y sostenida. Asi mismo, las habilidades cognitivas superiores tales como la
memoria, percepcidn, imaginacion, razonamiento y comprension se encuentran
conservadas, ademas la exposicion de sus ideas es totalmente coherente y con sentido de
realidad.

A nivel general, RICO-89 presenta una personalidad con caracteristicas de extroversion.
Presenta indicios de una autoestima y autoconfianza conservadas y adecuadas. Es
empatica, entusiasta, responsable, alegre, humilde, no le gustan las injusticias y es
sensible. Cuando se le pregunta la razon para la donacidn, expresa “Lo hago por ayudar a
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Consulta de Psicologia W

las mamis que no pueden tener hijos”. Adicionalmente puede establecer e iniciar vinculos
de orden social y familiar.

Aspecto Psiquico - Examén Mental

Juicio

Comprension
Razonamiento

Memoria

Capacidades Atencionales
Orientacién en Tiempo y Espacio
Percepcion

Curso del Pensamiento
Afecto -Empatia

Lenguaje

Expresividad

Actitud

Apariencia

W Adecuacion
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HEMATOLOGIA
| PRUEBA RESULTADO UNIDAD
ELECTROFORESIS DE HEMOGLOBINA AA -
HEMOGRAMA COMPLETO
PRUEBA | RESULTADO |unipAD | VALORES DE REFERENCIA |
RECUENTO DE LEUCOCITOS 7.20 1073/uL 4.00 - 10.50
NEUTROFILOS (%) 51.10 % 50.0 - 60.0
LINFOCITOS (%) 38.10 % 30.0-50.0
MONOCITOS (%) 7.40 % 2.0-11.0
EOSINOFILOS (%) 2.50 % 1.0-3.0
BASOFILOS (%) 0.90 % 0.0-2.0
NEUTROFILOS (#) 3.70 1073/uL 1.50 - 6.60
LINFOCITOS (#) 2.70 1073/uL 1.00 - 3.50
MONOCITOS (#) 0.50 1073/uL 0.00 - 1.00
EOSINOFILOS (#) 0.20 1073/uL 0.00 - 0.70
BASOFILOS (#) 0.10 1073/uL 0.00-0.10
RECUENTO DE ERITROCITOS 4.66 1076/uL 4.20-5.40
HEMOGLOBINA 13.40 g/dL 12.5-16.0
HEMATOCRITO 40.00 % 37.0-47.0
VCM 86.00 fL 80.4-95.9
HCM 28.80 PE 27.2-335
CHCM 33.70 g/dL 32.0-36.0
RDW 13.20 % 11.5-145
RECUENTO DE PLAQUETAS 341.00 1073/uL 150 - 450
VPM 6.80 fL 6.0-9.5
TIPAJE Y RH

| PARAMETRO VALOR | UNIDAD
GRUPO A -

RH POSITIVO -

fertidonors



RICO-89

INMUNOSEROLOGIA
PRUEBA RESULTADO | uniDAD | VALORES DE REFERENCIA |
HIV IV Generacion 0.20 INDEX NEGATIVO < 1.0
POSITIVO > 1.0
Electroquimioluminiscencia (ECLIA)
VDRL/RPR NO REACTOR - -
Floculacidn
Anticuerpos de Hepatitis C, HCV 0.01 INDEX NEGATIVO < 1.0
— . POSITIVO > 1.0
Ensayo de Fluorescencia Ligodo a Enzimas (ELFA)
Hepatitis B, HbsAg 0.00 INDEX NEGATIVO <0.13

POSITIVO > 0.13

Ensayo de Fluorescencia Ligndo a Enzimas (ELFA)

Citomegalovirus, Anticuerpos IgM 0.05 AU/ml 0.00-0.7

Quimioluminiscencia (CMIA)

Chlamydia Trachomatis, 4.40 u/mi 0.0-25
Anticuerpos IgM
ELISA
QUIMICA ESPECIAL
| PRUEBA | RESULTADO | UNIDAD | VALORES DE REFERENCIA |
HORMONA ANTIMULLERIANA 7.5 ng/ml 0-17 afios No establecido.
18-25 afios 1.02 - 14.63 ng/mL

Electroquimioluminiscencia (ECLIA) 26-30 afios 0.69 - 13.39 ng/mL

31-35 afios 0.36 - 10.07 ng/mL
36-40 afios 0.18 - 5.68 ng/MI
41-45 afios 0.01 - 2.99 ng/mL

> 45 afios No establecido
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Igenoml)(@

FART CF WITROLIFE GROUP

CGT Bank v3.3.10

NHC: PAT-000032316  Tipo muestra: Sangre (EDTA) Clinica: FERTIDONORS
Nombre paciente:  RICO-89 DONOR mmpu 04/12/2023 Doctor: JORGE CASTILLO BASO
Fecha nac. paciente: 18/04/ 1998 recopecila  05/L3{223

Sexo: Mujer Fecha fin. (hora):  02/01/2024  11:19

Grupo étnico: HISPANICD

Indicacitn: Sin antecedentes familiares

RESULTADOS DEL TEST

NEGATIVO

INTERPRETACION DE RESULTADOS DEL TEST

Cuando el resultado de la prueba es negativo, el fesgo de bener hijos afectados por enfermedades causadas por los genes
analizados en el test disminuye de forma significativa respecto al de la pobladidn general, incluso aungue |a pareja, o donante
de gametos, sea portadora de mutaciones en dichos genes. No obstante, debido a las limitacdones asociadas a cualquier
prueba genética el riesgo no es cero (ver apartado de limitaciones del presente informe y del consentimients informado).

VARIANTES BAJA COBERTURA
Mo existen variantes de baja cobertura.

DESCRIPCION DEL TEST

El test genético de deteccion de portadores (CGT, del inglés Carrier Genetic Test) es una prueba de ADN preconcepcional que
tlene como objetivo identificar qué individuos v parejas tienen riesgo elevado de concebir nifios afectados por una enfermedad
monogenica. El conocimiento de dicho riesgo puede influir en la decision de una pareja a la hora de concebir o de considerar
medidas preventivas, como diagnostico genetico preimplantacional para la enfermedad en riesgo (PGT-M), diagnastion
prenatal o el uso de gametos de donantes (negativos para la/s patologia/s riesgo). El CGT interroga miles de variantes de
ADN usando tecnologia de alto rendimiento (secuenciacion de tipo NGS, Next Generation Sequencing).

COMENTARIOS
Mirnguini

METODOLOGIA DEL TEST

1, Extraccion de ADN de la muestra biologica. 2. Secuenciacion NGS de los genes incluidos en el test (listado disponible en
hitps:/ fegt.igenomix. esflistado-de-enfermedades)]; 3. Analisis bicinformatico de datos NGS (pipeline bioinformatico v1.1). Los
parametros de calidad incluyen que mas del 99.7% de |35 variantes del listado deben tener una profundidad minima de
lectura de 7x; 4. Analisis complementarios mediante metodo alternativo para: a) gen SMN1: delecion exdn 7; b) gen CYP21A2
mutaciones frecuentes; ¢ gen HBAL/HBAZ: deleclones frecuentes; d) gen FMR1: triplete CGG (solo en mujeres); &) gen DMD:
deleciones/duplicaciones frecuentes (solo en mujeres); ) gen F8: inversion intron 22 (solo en mujeres),
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Igenomlx“

FART OF VITROLIFE GROUP

LIMITACIONES DEL TEST

s B test CGT Unicamente incluye el analisis de las mutadones detalladas en el listado, v no otras (listado de variantes
analizadas en cada uno de los genes bajo peticion). Por lo tanto, el test CGT no analiza todes bos genes asociados a
enfermedades genéticas ni todas las mutaciones posibles en cada uno de los genes analizades. No se Incluyven enfermedades
mitocondriales, de herendia dominante, multifactorial ni de herenda digénica. No permite detectar grandes recrdenamientos
(inversiones, delecianes y duplicaciones de mas de 15 nucdedtidos), mutadanes en regiones reguladoras o regiones intronicas
mas alld de las posiciones +3 y -3, ni de expansiones de tripletes salvo aquellas indicadas en la seccon de metodalogia. En el
analisis de variacion en el nimemn de copias, en caso de resultado normal, no es posible discernir si ambas copias se
encuentran localizadas en distinto alelo | no portador) o 5 estan en el mismo alelo (en cis) v, por tanko, existen cero copias en
el obro alelo{portador silenciose). Finalmente, en base a nuestros parametros de calidad, en un pequefo ndmero de muestras
alguna de |as variantes podria tener baja cobertura y no ser valorables,

» La tasa de deteccidn analitica es superior al 99% sequn listado de mutacones analizadas. La sensibilidad dinica del test
CGT es variable para las distintas enfermedades. La sensibilidad para el gen SMN1 es de aprox. 96% dado que no s2 analizan
mutaciones puntuakes ni pequefias inserciones/deleciones ni es posible discernir, en caso de resultado normal, si ambas
copias se encuentran localizadas en distinto alelo (no portador) o <l estan en el mismo alelo (en cis) y, por tanto, existen cero
copias en el otro alelo (portador).

» Un resultado negativo para las varlantes incluidas en el test no excluye al 100% la posibilidad de ser portador. La presencia
de pseudogenes y/o polimorfismas de baja frecuencia v/o homopalimeros podria dar lugar a falsos positivos v negativos. Un
resultado negativo para las variantes analizadas no excluye la posibilidad, aungue poco probable, de aparicion de novo en la
descendencia. Se estima que la poblacion general existe un riesgo del 3-5% de defectos congénitos causados por factores
genéticos y no genéticos no detectados por este test. No se detectan mosaicismos germinales ni somaticos de bajo grado.
Comio en cualquier test genetion existe una pequena posibilidad de que el resultado sea inexacto debido a cirounstancias
excepcionales (ermor durante la toma o etiguetado de la muestra, durante el procesado o la interpretacion de resultados). La
clasificacion de variantes puede sufrir cambios a lo largo del tiempo. Contacte con IGENCMIX para consultar si ha habido
cambios en la clasificacion de las variantes reportadas.

LEGAL/CALIDAD

Este test ha sido desarrollado v sus caracteristicas del desempeno determinadas por Grupo Igenamix. No esta aprobado por
la FDM, {Food and Drug Administration). Este test queda dasificado como un test de desarrollo interno para la comunicacion
de resultados clinicos, * IGENOMIX ESPANA dispone de |a Certificacion CLIA: #99D2146167, Parte de este test ha sido
subcontratado a un laboratorio de referencia cuyo Sistema de Gestidn de Calidad se basa en altos Estandares de Calidad,
monitoreado peridgdicamente por Igenomix ESPANA y auditado por gruepos extemes independientes.

CLAUSULA DE EXENCION

Los servicios de diagnostioo genetico que realiza TGENDMIX PERL 5.A.C estan destinadas exclusivameante a ser interpretados
por profesionales médicos cualificados acreditados.

Los resultados obtenidos en estas pruebas y la informacion gue pueda derivarse de ellos no se consideraran en
ningin caso un sustituto del asesoramiento genético o del tratamiento médico de un profesional formado, ni
representan una evaluacién médica. Recomendamos que, al recibir sus resultados, consulte a su médico para
recibir asesoramiento genético sobre las pruebas realizadas.

Cualguier resultado debera interpretarse en el contexto de todos los resultados clinicas disponibles, en el contexto general de
una evaluacion médica, que deberd ser llevada a cabo por profesionales con formacion dinica y/o diagnostico genétice,
IGEMOMIX PERU 5.A.C no se responsabiliza del uso que dé la parte contratante de sus servidios, ni de los resultados
obtenidos por medio de su andlisis de estudio, ni de las consecuencias dafiinas temporales que pueda acarrear su uso, y deja
especficamente a disorecian de la empresa el tomar las medidas legales pertinentes en caso de haber un uso impropio de los
estudios y analisis mencionados,
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LISTADO DE GENES ANALIZADOS

KECDd, WPISd, &R, MECSL, ARX, ATF7A, ATRE, BRAWDE, BTE. (DML, OFTR, CHM, DOLAAE, DUL4B, VBB, CYPILAD DX, DY, [HGE, DMD, EDW, EMD, FB, F9. FGDI, FHRL, FTSH, GoPD, GIS], GISD, GLA,
GPRLAZ, HBAL, MBB, HCFCL, HPRTY, |'£|:l THI0. IO, [LIRAFLL, ILIRG. KDMEC, LICAM, Ii‘Et. HICd, HTHI, KOR, MROEL, AL, DPHMY, DTC, PAKT, FOHAL, PEXL, POFE, PLPL, FOUS, POEPL, FRFSL,
R, RPGEL, RS, ST, SCIRAZ, SCRAR, SHIL, SV, THOKS, LPE I, WAS, JTHHCY, ZHET

GLOSARIO

TIPOS DE HERENCIA:
= AR Autosdmica recesiva
Para manifestar la enfermedad es necesario recibir dos variantes patogénicas (una de cada progenitor) en el mismo gen localizado
&n uno de los 22 cromosomias no sexuales (autnsomas).
+ KR Ligada al X recesiva
El gen se localiza en el cromosoma sexual X, LOS vannes con una varante patogénica presentan la enfermedad. Las mujeres con
una varante patogeénica son portadoras asintomaticas o manifiestan sintbmas leves.
* Herencia digénica
En algunas enfermedades, |a manifestacion de kos sintomas s= explica por la coexistencia de dos varantes patogénicas en dos
genes diferentes relacionados con la enfermedad, en lugar de dos variantes en el mismo gen.
RELACIOMES ALELICAS:
Mutaciones presentes en las dos copias de un gen.
= Homodgosis (Hom.):
Cada copla del gen presenta la misma mutaciin. Generalmente se asocla a la presencla de sintomas dlinlcos.
= Heterocigosis compuesta (Het.):
Cada copia del gen tiene una matacion diferente. Cuando esto courre hablamos de variantes in trans ¥ generalmente se asocia a la
presencia de sintomas diinicos.
Mutacién presente en una unica copia del gen.
- II:—*1 BroCigosis SHE o
Sobo una copia del gen presenta mutacian, siendo la otra copia normail,
MNOTA: Existe tamblen la posibilidad de tener 2 varlantes distintas en un gen concreto. Estas dos varlantes pueden distribuirse
20 uNa misma copia o en ambas copias.
CNV:
Del inglés (Copy Mumber Variation) se refiere a la variacion en & nimero de copias de un gen o regidn génica en partioular, En términos
generales, indica una delecion o duplicacion patogénica.
Conversidn génica grande:
Se refiere a mutadones causadas por e intercamieo de secuendas génicas normalmente engre wn gen fundonal ormal y un gen casi
idéntico no funcional o pseudogen,
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Enfarma dades ligadas- X

Chram Gen Enfermedad Tasa de portadores Riesgo Residual
X ABCD] Adrenolesodistrofia 1 14,000 lin BSM
X P15 Discapackdad inbeectual Bndrdmica ligada al X Hpo 5 (Sndromae de Fetgrew) 1in 500,000 Lin 1,000,000
X R Sncrome de imsensibildad a los andrdgenes 1in 16,539 Lin 3757
' BRSL Condrodisplasia punitats braguitelefalingica 1 in 250,000 Lin 477,528
X AR Encefaapata epléptica infantl temprana tipa 1; Trastomos del desarmollo ascoasos al gen AR 1in 37,008 1in 6 815

KTFTA Enfermedad de Menkes; Sindrame del cuema ocdpial 1in 150,000 1in 301,722
¥ TR E:::D:_:l* dismpacidsd intebectual v facies hipotinica ligada al X; Sindrome de afa talssemia y dsmpacidad | 1 4 500,000 Lin 919,350

irbed e

X AW Discapacided inteectusl Iipada al ¥ tipa 93 110 45,000 1in 65,000
X HTK Agamiragounemia ligade al X (KLA] tiao 1 1 12655 1in X5 310
X COa0LG Sincrome dz hiper-Igh tpe 1 {inmuanode idenci ligada al X con hiper-Ig™ tipo 1) 1in 250,000 1in 532258
¥ CHM Coraderemia 1in 33,334 1 in 54,000
W COL2AS Sncrome de Alport ligado al X 1in 34,522 Lin 72,761
¥ CuLes Discapacidad ints erbual sindndmica ligads & X tioo Caberss 1 i 500,000 1 In 534,300
% cyEa Enviermedad granulomatoss aanica igada & X 1 in 100,000 1in 250,000
b4 (i} Lisencefalia tpa 1 ligada al X 1in 50,000 Lin 158,748
¥ DHCL i sqetraboss congdnita kgada a cromesoma X 1 in 250,000 Lin 459,998
¥ oG Discapacidad inteectual no sindrdmics lgmda sl X tipo 50 1 in 45,000 Lin 100,000
¥ oM Digtrofis muscular de DuchenineBacker 1in 2,842 lin 58,319
¥ i) Displacia ectod dmica hipehidriti tipe 1 kgada al X 15715 Lin 10,610
¥ D Distrofia musoular der Emery-Dreifuss tipo 1 lgada al X 10 BE496 <1 in 1,000,000
¥ B Hemofila 4 1in 4,635 <1 inv 16,550
¥ 5] Hemofiia B 17 15,000 <1 in 29,000
¥ FGDL Sindrome de Aarskog-Scott; Discapacidad intslectiusl sindnimica bgads & X tipe 16 117 SDO00O Lin 937499
¥ FMAL Sndrome de X-friagl < 1in 368 <1 in 37,000
¥ TSI Ciscapacidad inbelechual Fgada al B tipo &4 1in 45,000 LS
i GEFD Anemia heme por deficiencia de GEPFD (favisma) 1in 25 =1 in 241
% (o] Newopatia de Chancot-Mane Tooth ligada al ¥ bgo 1 1 15,161 Lin #4258
% =r) Erviermadad de Fabiry 10 35,031 <1 in 217,000
% GRIAI Albirigma ooular bpo 1 {tipo Netthes Hip-Falls) 1ina2,858 =1 In 44,000
X HCRCL Discapacidad Intelectual hgaca al X tipo 3 (aodemia metimaldnica y homesteinemia tpo chik) 1 500,000 Hik
b HORTL Sindrome de Lesch-Hynan 1in 145204 Lin 382,808
¥ HEDLTRID Enfermedad mitocondrial HSD10 1 in 500,000 1in 1,000,000
¥ s Mucopal sscaid oss tipo 2 1in 38,000 Lin 227
X LIRAFLY Discapatidad inteletual no sndimica igada &l X tipe 21534 11 45,000 1in 90,000
% Lk Inmwirodeticiendia combinada giave [gada al X 1in 33,334 <1 in 84,000
¥ KOMEC Do scapackdad inbsectual sindrdmikca ligada al X tipn Caes- Jensen 1 i 500,000 1in 1,000,000
X LLCAM Sndrome L1 1in 15,000 <1 in 43,000
¥ MECFE Encefslopata necnatal grave; Shdrome de Rett 1 iy 500,000 1 in 1,000,000
¥ MIo1 Sindrome de Opitz GBBE ligado &l X Lips 1 1in13? lin 913
¥ MTML Miopatia miotbulsr ligada al X 1in 26,412 <1 i 140,000
X noe Enfermedad o Norme 1 50,000 <1 i 1,000,000
¥ rR0AL Mipepiasia adrenal conge nita 1in 35,000 <1 iy 56,000
¥ OCRL Sindrome de Lowe; Enfermedad de Dent tipo £ 1in 357,184 <1 i 1,000,000
¥ CPHNL Discapacidad inbsecbual Fgada al Xcon hipoplasia cersbel ooa v sparienda Facial dstintva 1in 500,000 Lin 1,000,000
X aTc Déficit de ornitira transcarbamilasa 10 7,667 =1 in 36,000
X w3 Discapacidad inbelechual no sindrdmica ligada al ¥ tipe 30 17 45,000 1in 90,000
¥ POHAL Dfictt de piruvatc deshidmgenasa E1 affa A M
X K Disfickernin de foshglicarst cunass 1 10 500,600 Lin 1,000,000
% BHER Discapacidad inbeectal sindidmica ligada al X oo Sieius 1 in 500,000 1in S16.000
% =T Enemnetad de Palzae s-Merhacher 1in 91,838 1in 113,108
K POLIF Soedera ligada al X bigo 7 1in 556,112 =L in 1,000,000
X POEFL Sircrome de Renpenning 1 50,0090 Lin 107,142
- f— Enermedades relackrsds oo PRESL <1 I 50,000 <1 In 221,000
% RE2 Retincais pigmentana tips 2 1inimIme 1in 38,736
¥ RPGR Retincsis plgmentaria tipe 3; Distrola e cones ¥ Dastonss Igadaal X 131,373 1in 35,705
X RSL Retincsgukl 1in 25,000 Lin 44.241
¥ SHITIA Sndrome infoproliferatve kgado ol X tipo 1 1 in 500,000 =] in 523,000
' ACRA Snckome de Alla-Herrd on-Dudley 1 i KOO0 1in 67 547
¥ e sinckome de défict de oeating ceretral tipe § MR WA
¥ SN Eplepsa ligada al X con problemas de aprendizage y TTasbom o6 conductuales 1 45,000 Lin 55
¥ THOC2 Discapacidad intelenual Bgada al X tipo 12035 1A 500,000 Mk
X UPFIR Discapacidad intel ecual sindrémica ligeda & X tipo 14 145,000 Lin 49,500
¥ WiAS Sinckome de Wiskole-Mdrich; Trombechepenis lgada & X 1 in 500,000 «] i 1,000,000
X TOHHES Discapacidad intel ecbual sindrdmica ligada al X tion Raymond 1 in 45,0040 1in 60,000
¥ NFTIL Diszapackdad intelachual Egada al ¥ tipo 97 1 in 45,004 Lin 5,000
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Enfermedades autosdmicas recesivas

Chrom Gen Enfermedad Tasa de portadores Riesgo Residual
7 CFTR Fibrosis quistica lin25 1in 833

B CYP21A2 Hiperplasia adrenal congénita por déficit de 21-hidroxilasa 1in62 1in 1,228

13 GIs2 Sordera autosmica recesiva tipo 1A; Sordera digeénica GIB2/GIBE 1in 40 1in 489

16 HEAL Aifa talzsemia 1in 30 1in 194

16 HBA2 Aifa talzsernia Lin 30 Lin 194

11 HBE Hemoglobinopatias asocadas al gen HBB 1in 67 Lin4ll

5 SMNL Atrofia muscular espinal 1in 36 1in 869

M/A: no data prevalence unknown
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