o
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INFORMACION GENERAL

Fecha de Nacimiento:
28/12/2002
Nacionalidad:
Panamena

Profesion:
Licenciatura en Bancasy
Finanzas

Estado civil:

Soltera

Religion:

No tengo

Signo:

Capricornio

SDOB-81

Fotos de la infancia del donante

DATOS FISICOS

Tipo de sangre:
Origen étnico:
Peso:

Estatura:

Color de ojos:
Color de piel:

Color de cabello:

Textura de cabello:

Estructura dsea:
Nariz:
Labios.

Menton:

fertidonors
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Latina

56 kg

1.57 cm

Marrén

Morena
Castano oscuro
Rizado
Mesomorfo
Recta, punta redonda
Gruesos

Redondo



SDOB-81

DATOS Y EXPERIENCIAS PERSONALES

1. Cual fue tu experiencia mas divertida?
R: Cuando fuimos a los go karts con todos mis vecinos, pasamos un momento muy
agradable y nos divertimos.

2.Cual fue tu experiencia mas feliz?

R: Fue en mi fiesta de quince anos porque a pesar de que no fue planeada, siento que
fue uno de los momentos mas felices con el simple hecho de que estuviera toda la
familia junta, la pasamos muy bien ese dia.

3. Cual fue tu momento de mayor orgullo?

R: Me senti orgullosa al graduarme de 6to ano porque a pesar de las dificultades que
hubo en ese ano (2020) que fue el ano de la pandemia pude culminar con éxito mis
estudios secundarios.

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

R: La mayor impresion que tuve fue cuando me enteré que el hada de los dientes no
existia, siempre pensé que era real y que era ella quien me daba dinero cuando ponia
mis dientes bajo la almohada.

5. Qué experiencia de tu vida fue la mas triste?
R: Perder a un ser querido que apreciaba mucho.

6. Cual fue tu experiencia mas peligrosa?

R: Estaba manejando bicicleta en la calle y habia un auto estacionado unos metros
arriba de donde yo estaba, no sé como sucedio pero el auto perdio el freno de manos y
justamente estaba yo ahi, tuve que lanzarme de la bicicleta y el carro paso por encima
de la bicicleta, fue un susto horrible.

7. Cual fue tu experiencia mas aterradora?

R: Fue en un paseo a la playa cuando estaba pequefa, fuimos con una amiga de la
infancia y mi familia. Ella era una excelente nadadora para la edad que tenia, ella nado
muy lejos, tanto que luego dejamos de verla, se estaba ahogando pero la pudieron
sacar a tiempo y salvarla.
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SDOB-81

8. Describe las mejores vacaciones que has tenido.

R: Recuerdo que estaba pequena cuando fuimos a una casa de playa en palenque, Colon
(era casa de una amiga de la infancia), fui con mi familia, en lo personal pienso que los
mejores momentos son en familia. También creo que fue una de las mejores vacaciones
porque hice muchas cosas por primera vez como caminar de noche por la playa y
encender una fogata, fue un lindo momento y lo mejor es que fue con mi familia y
amistades cercanas.

9.Cuales eran tus suefos cuando eras nifio/a?

R: De pequena sonaba con ser doctora, ayudar a todas las personas que lo necesitarany
asi salvar muchas vidas. También me gustaba todo lo que tenia que ver con la gimnasia,
sofnaba con ser una gimnasta profesional.

10. Cuales son tus metas en la vida?
R: Culminar mis estudios y crear mi propia empresa para apoyar economicamente a mis
seres queridos.

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

R: Considero como mi heroina a mi madre, ella es fuerte, valiente, incluso cuando hay
dificultades y no importa la edad que tenga ella me cuida cuando me enfermo, es mi
amiga incondicional, me acompana en cada momento, en las buenas y en las malas, es mi
angel de la guarda mas preciado.

12. Qué valor(es) clasifica usted como los mas importantes?
R: El ser honesta refleja lo que tenemos en nuestro interior y me ensefo a siempre
afrontar las consecuencias de mis actos.

13. Qué palabras describen tu personalidad?
R: - Soy sutil
- Suave
- Llevadera
- Reservada
- Prudente
- De pocas palabras
- Tranquila
- Misteriosa
- Observadora
- Noble
- Sensible
- Cuido mucho mis palabras para no herir a nadie
- Hablo en un tono de voz bajo
- No me gustan los gritos, peleas ni conflictos.
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14. Describe tus fortalezas.
R: - Persistencia

- Amabilidad

- Simpatia

- Sensibilidad

- Saber escuchar

- Paciencia

- Sinceridad

- Coherencia

- Humor

- Perdodn

- Humildad

- Prudencia.

15. Describe tus debilidades.
R: Falta de confianza.

16. Cuales son tus habilidades artisticas?
R: - Poesia, desde pequena aprendi a recitar poesias en publico.
- Tambien me apasiona mucho el baile.

17. Qué idiomas dominas?
R: Actualmente solo domino el espaiol, pero en un futuro me interesa aprender inglés y
también mandarin.

18. Cual es su ocupacion?
R: Soy estudiante universitaria de Bancas y Finanzas.

19. Enumere cualquier pasatiempo que pueda tener o haya tenido.
R: - Me encanta leer libros virtuales

- Ver documentales

- Cocinar.

20. Describe las cosas que mas te gustan de tu pais.
R: - Sus hermosas playas

- Su cultura

- Su historia

- Sus atractivos turisticos.

21. Cuales paises has visitado?
R: Aun no he tenido la dicha de conocer otros paises.
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22. Cual es tu época favorita del aino y por qué?
R: Diciembre por las fiestas y tradiciones, adicional que también es el mes de mi
cumpleanos.

23. Qué deporte te interesa?
R: El deporte que me interesa es el flag futbol y el futbol americano.

24. Qué tipo de deportes practicas o has practicado?

R: Practique del 2018 a 2021 flag futbol, pero por cuestiones de tiempo y tambien por
una lesion en la rodilla actualmente no juego. Fue una de las mejores experiencias, por
las amistades que haces y también es muy satisfactorio ganar después de tanto
esfuerzo en practicas.

25. Manejas bicicleta?

R: Si manejo bicicleta, aprendi muy pequena, la primera que tuve fue un regalo de
navidad y al instante aprendi a andar en ella, no me costd dejar las rueditas en la
bicicleta.

26. Indique que instrumentos musicales toca o ha tocado.
R: He tocado la lira y la flauta.

27. Cuantas horas de sueno tienes en una noche promedio?
R: Normalmente duermo 8 horas, pero hay veces que duermo mas.

28. Utilizas anteojos?
R: Utilizo anteojos desde que tengo 15 afos por caso de miopia.

29. Fumas?
R: No.

30. Comes sano?
R: En ocasiones.

31. Cuanto alcohol bebe en promedio por semana?
R: No es un habito que tenga semanal, seria eventualmente, en ocasiones especiales.

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

R: Si me gustan mucho los animales en especial los perros, son mi debilidad. Tengo 2
hembras y las amo con mi vida.
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33. Qué tipo de musica te gusta?
R: Me gusta mucho la salsa, bachata y merengue. Especificamente cantantes como
Héctor Lavoe y Juan Luis guerra.

34. Cual es tu libro favorito?
R: "Para Selena, con amor" Es una historia de amor eterno, inolvidable e irremplazable.

35. Cual es tu color favorito?
R: El color amarillo porque simboliza la energia, alegria, felicidad y fuerza.

36. Cual es tu tipo de carro favorito?
R: Mercedes Benz 320 CDI.

37. Cual es tu comida favorita?
R: Me gusta mucho la pasta, pero creo que en realidad me iria a favor de todas las
comidas que tengan como ingrediente el queso.

38. Cual es tu pelicula y/o director favorito?
R: Mi pelicula favorita es "Charlie y la fabrica de chocolate", por el lindo mensaje que
tiene y también por la increible actuacion de "Johny Deep".

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

especificar).
R: En el ano 2021 tome un curso virtual de iniciacion a las finanzas.
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DESCRIPCION PERSONAL

Lk - Amafem, vlup‘,ﬂm ML,, z(kvmbacﬂa_/ L; Jub s
i T rap Ao ”j"u‘" WU -be. WJ-W(’S' Q"-”"Vto""

ity e ,‘,*\,ux'& p P 4 j:(ﬂ.,)a’ et ) Ofroile
_'Lh-.,o.;ﬁ' imfuﬁ‘ /"T'L(—é' /‘/wrr—ﬁu. ARACe e,L_g W

| e - | - \

A lo.. O o AILGA : ‘,w:_tg VA CC"-«LLL)\.;&' —an FJ“L&‘\ ~ S

- £
O oA Jdes celer Audbas.

fertidonors



SDOB-81

CARACTERISTICAS FAMILIARES

MAMA

Edad:

50

Estatura:

1.55

Peso:

59 kg

Estado de salud:
Buena

Fecha de Nacimiento:
24/05/1913

Nacionalidad:
Panamenfa
Profesion:
Profesora de inglés
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

Marrdén oscuro

HERMANA

Edad:

25

Estatura:

1.77

Peso:

88 kg

Estado de salud:

Buena

Fecha de Nacimiento:

22/04/1998

Nacionalidad:
Panamenfa
Profesion:

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

Marrdén oscuro

HERMANA

Edad:

22

Estatura:

1.65

Peso:

62 kg

Estado de salud:
Buena

Fecha de Nacimiento:

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:
Vendedora

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

25/08/2000 ,

Marron oscuro

ABUELA MATERNA

Edad: Nacionalidad:
80 Panamena
Estatura: Profesion:
1.55 Jubilada
Peso: Color de piel:
48 kg

Estado de salud:

Sufre del corazon

Fecha de Nacimiento:

03/11/1943

fertidonors

Trigueha

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:
Marrén oscuro



SDOB-81

CARACTERISTICAS FAMILIARES

ABUELO MATERNO TiO MATERNO
Edad: Nacionalidad: Edad: Nacionalidad:
79 Panamefa 56 Panamena
Estatura: Profesion: Estatura: Profesion:
1.75 Militar retirado 1.74 Electricista
Peso: Color de piel: Peso: Color de piel:
99 kg Triguefa clara 66 kg Triguena
Estado de salud Color de cabello: Estado de salud Color de cabello:
Retencion de liquido Negro Buena Negro
Fecha de Nacimiento: Color de ojos: Fecha de Nacimiento: color de ojos:
09/03/1944 Marrén 04/01/1967 Marrén

Vi a mi padre pocas veces de pequena y no lo recuerdo y el resto de mi familia paterna

no la conoci.
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SDOB-81

Consulta de Psicologia lp

INFORME GENERAL DE EVALUACION PSICOLOGICA

DATOS PERSONALES
Nombres y Apellidos: SDOB-81
Fecha de Nacimiento: 28/12/2002

Grado de instruccion: 2do semestre de Bancas y Finanzas

Religion: no tiene

Estado Civil: Soltera

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

Historia Clinica (aspectos relevantes): Antecedentes Familiares: SDOB-81 no reporta
antecedentes significativos de trastornos psiquiatricos, asi como de enfermedades fisicas
presentes en su nticleo materno ni paterno.

Por otra parte, SDOB-81 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 SDOB-81 reporta:
- Alimentacion sana y balanceada
- Habitos saludables de suefio y descanso
- Noingiere medicamentos
- Leinteresa la danza, la cocinay la lectura.

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

Es importante destacar que su actitud ante la evaluacion fue de aceptacion y
colaboracion.

fertidonors



SDOB-81

Consulta de Psicologia 1P

RESULTADOS

Para el momento de la evaluacion:

Area Neuropsicolégica e inteligencia: SDOB-81 durante la sesién psicodiagnéstica sugiere
una linea de pensamiento regular y coherente. No se presumen elementos sugerentes de
organicidad cerebral. Por otra parte, SDOB-81 se encuentra en un percentil 50, rango Ill, lo
cual indica una inteligencia término medio.

Inteligencia
60

50

40 -

/ \ E—
10 / \
0 _f \

Deficiente Inferior al Medio Superior al Superior
termino medio termino medio

Rojas, A. (2022)

Sintesis del Area Socioemocional y Personalidad: SDOB-81 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, percepcion, imaginacién, razonamiento y comprension se encuentran
conservadas, ademas la exposicidn de sus ideas es totalmente coherente y con sentido de
realidad.

A nivel general, SDOB-81 presenta una personalidad con caracteristicas de introversién y
timidez. Presenta indicios de una autoestima y autoconfianza conservadas y adecuadas. Es
graciosa, risuefia, alegre, humilde, tranquila y sensible. Cuando se le pregunta la razén
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SDOB-81

Consulta de Psicologia W

para la donacién, expresa “Lo hago porque es una ayuda para personas 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
Orientacion en Tiempo y Espacio
Percepcion

Curso del Pensamiento
Afecto -Empatia

Lenguaje

Expresividad

Actitud

Apariencia

W Adecuacion
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HEMATOLOGIA

SDOB-81

PRUEBA RESULTADO UNIDAD
ELECTROFORESIS DE HEMOGLOBINA AA -
HEMOGRAMA COMPLETO
PRUEBA | RESULTADO |[UNIDAD | VALORES DE REFERENCIA |
RECUENTO DE LEUCOCITOS 7.70 1073/uL 4.00 - 10.50
NEUTROFILOS (%) * 7330 % 50.0 - 60.0
LINFOCITOS (%) § 1920 % 30.0-50.0
MONOCITOS (%) 5.80 % 2.0-11.0
EOSINOFILOS (%) 1.30 % 1.0-3.0
BASOFILOS (%) 0.40 % 0.0-2.0
NEUTROFILOS (#) 5.60 1073/uL 1.50 - 6.60
LINFOCITOS (#) 1.50 1073/uL 1.00 - 3.50
MONOCITOS (#) 0.40 1073/uL 0.00 - 1.00
EOSINOFILOS (#) 0.10 10A3/uL 0.00 - 0.70
BASOFILOS (#) 0.00 10A3/uL 0.00-0.10
RECUENTO DE ERITROCITOS 5.03 1016/ulL 4.20-5.40
HEMOGLOBINA 13.90 g/dL 12.5-16.0
HEMATOCRITO 42.00 % 37.0-47.0
VeM 83.00 fl 80.4-95.9
HCM 27.70 pg 27.2-335
CHCM 33.40 g/dL 32.0-36.0
RDW 13.60 % 11.5-145
RECUENTO DE PLAQUETAS 330.00 1073/uL 150 - 450
VPM 7.10 f 6.0-9.5
TIPAJE Y RH
PARAMETRO VALOR UNIDAD

GRUPO A -
RH POSITIVO -
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SDOB-81

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 0.03 INDEX NEGATIVO < 1.0
Ensayo de Fluorescencia Ligado a Enzimas (ELFA) POSITIVO >1.0

Hepatitis B, HbsAg 0.00 INDEX NEGATIVO <0.13

POSITIVO > 0.13

Ensayo de Fluorescencia Ligado a Enzimas (ELFA)

Citomegalovirus, Anticuerpos IgM 0.02 AU/ml 0.00-0.7

Quimieluminiscencia (CMIA)

Chlamydia Trachomatis, 1.40 u/ml 0.0-25
Anticuerpos IgM
ELISA

QUIMICA ESPECIAL

| PRUEBA RESULTADO | UNIDAD | VALORES DE REFERENCIA |
HORMONA ANTIMULLERIANA 3.66 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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SDOB-81

Igenomlx@

PART OF VITROLIFE GROUP”

CGT Bank v3.3.10

NHC: PAT-000032317  Tipo muestra: Sangre (EDTA) Clinica: FERTIDONORS
Nombre paciente: ~ SDOB-81 DONOR  Fecha toma 04/12/2023 Doctor:  JORGE CASTILLO BASO
Fecha nac. paciente: 28/12/2002 ::::f;epdém 057122023

Sexo: Muer Fechafin, (hora): 02/01/2024  11:22

Grupo étnico: HISPANICO

Indicacion: Sin antecedentes familiares

RESULTADOS DEL TEST

NEGATIVO

INTERPRETACION DE RESULTADOS DEL TEST

Cuando el resultado de la prueba es negativo, el riesgo de tener hijos afectados por enfermedades causadas por los genes
analizados en el test disminuye de forma significativa respecto al de la poblacion general, incluso aunque la pareja, o donante
de gametos, sea portador/a de mutaciones en dichos genes. No obstante, debido a las limitaciones asociadas a cualquier
prueba genética el riesgo no es cero (ver apartado de limitaciones del presente informe y del consentimiento informado).

VARIANTES BAJA COBERTURA
No 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
tiene como objetivo identificar qué individuos y parejas tienen riesgo elevado de concebir nifios afectados por una enfermedad
monogénica. El conocimiento de dicho riesgo puede influir en la decision de una pareja a la hora de concebir o de considerar
medidas preventivas, como diagndstico genético preimplantacional para la enfermedad en riesgo (PGT-M), diagndstico
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
Ninguno

METODOLOGIA DEL TEST

1. Extraccion de ADN de la muestra biologica. 2. Secuenciacion NGS de los genes incluidos en el test (listado disponible en
https: //cgt.igenomix.es/listado-de-enfermedades/); 3. Andlisis bicinformatico de datos NGS (pipeline bioinformatico v1.1). Los
parémetros de calidad incluyen que mas del 99.7% de las variantes del listado deben tener una profundidad minima de
lectura de 7x; 4. Andlisis complementarios mediante método alternativo para: a) gen SMN1: delecion exdn 7; b) gen CYP21A2
mutaciones frecuentes; ¢) gen HBA1/HBAZ: deleciones frecuentes; d) gen FMR1: triplete CGG (solo en mujeres); e) gen DMD:
deleciones/duplicaciones frecuentes (solo en mujeres); f) gen F8: inversidn intrén 22 (sdlo en mujeres).
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SDOB-81

Igenomix

PART OF VITROLIFE GROUP”

LIMITACIONES DEL TEST

« El test CGT Unicamente incluye el andlisis de las mutaciones 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 todos los genes asociados a
enfermedades genéticas ni todas las mutaciones posibles en cada uno de los genes analizados. No se incluyen enfermedades
mitocondriales, de herencia dominante, multifactorial ni de herencia digénica. No permite detectar grandes reordenamientos
(inversiones, deleciones y duplicaciones de mas de 15 nucledtidos), mutaciones en regiones requladoras o regiones intronicas
mas alla de las posiciones +3 y -3, ni de expansiones de tripletes salvo aquellas indicadas en la seccién de metodologia. En el
andlisis de variacién en el nimero de copias, en caso de resultado normal, no es posible discernir si ambas copias se
encuentran localizadas en distinto alelo ( no portador) o si estan en el mismo alelo (en cis) y, por tanto, existen cero copias en
el otro alelo(portador silencioso). Finalmente, en base a nuestros parametros de calidad, en un pequefio nimero de muestras
alguna de las variantes podria tener baja cobertura y no ser valorables,

» La tasa de deteccion analitica es superior al 99% segln listado de mutaciones analizadas. La sensibilidad clinica del test
CGT es variable para las distintas enfermedades. La sensibilidad para el gen SMN1 es de aprox. 96% dado que no se analizan
mutaciones puntuales 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 si estan en el mismo alelo (en cis) y, por tanto, existen cero
copias en el otro alelo (portador).

+ Un resultado negativo para las variantes incluidas en el test no excluye al 100% la posibilidad de ser portador. La presencia
de pseudogenes y/o polimorfismos de baja frecuendia v/o homopolimeros podria dar lugar a falsos positivos y negativos, Un
resultado negativo para las variantes analizadas no excluye la posibilidad, aunque 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.
Como en cualquier test genético existe una pequefia posibilidad de que el resultado sea inexacto debido a circunstancias
excepcionales (error durante la toma o etiquetado 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 IGENOMIX para consultar si ha habido
cambios en la clasificacion de las variantes reportadas.

LEGAL/CALIDAD

Este test ha sido desarrollado y sus caracteristicas del desempefio determinadas por Grupo Igenomix, No esta aprobado por
la FDA (Food and Drug Administration). Este test queda clasificado como un test de desarrollo interno para la comunicacion
de resultados clinicos.*IGENOMIX ESPANA dispone de la Certificacion CLIA: #99D2146167. Parte de este test ha sido
subcontratado a un laboratorio de referencia cuyo Sistema de Gestion de Calidad se basa en altos Estandares de Calidad,
monitoreado periddicamente por Igenomix ESPANA vy auditado por grupos externos independientes.

CLAUSULA DE EXENCION

Los servicios de diagnéstico genético que realiza IGENOMIX PERU S.A.C estan destinados exclusivamente a ser interpretados
por profesionales médicos cualificados/acreditados.

Los resultados obtenidos en estas pruebas y la informacion que pueda derivarse de ellos no se consideraran en
ningdn caso un sustituto del asesoramiento genético o del tratamiento médico de un profesional formado, ni
representan una evaluacidon 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 clinicos disponibles, en el contexto general de
una evaluacion médica, que debera ser llevada a cabo por profesionales con formacion clinica y/o diagnostico genético.
IGENOMIX PERU S.A.C no se responsabiliza del uso que dé la parte contratante de sus servicios, ni de los resultades
obtenidos par medio de su analisis de estudio, ni de las consecuencias dafiinas temporales que pueda acarrear su uso, y deja
especificamente a discrecion 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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SDOB-81

Igenomix

FART OF WITROLIFE GROUP”

LISTADO DE GENES ANALIZADOS
ABCD1, AP1SZ, AR, ARSL, ARX, ATP7A, ATRX, BRWD3, BT, CD40LG, CFTR, CHM, COL4A5, CUL4B, CYES8, CYP21A2, DCX, DKC1, DLG3, OMD, EDA, EMD, FB, F9, FGD1, FMRL, FTSI1, GEPD, GIB1, GIBZ, GLA,

GPR143, HBAL, HBS, HCFCL, HPRTL, HSDI7E10, I0S, ILLRAPLY, IL2RG, KDMSC, L1CAM, MECPZ, MIDL, MTML, NOP, NROB1, GCRL, OPHN], OTC, PAX3, POHAL, PGX], PHRI, PLP1, POLU3F4, POEFL, PRPSL,
RP2, RPGR, RS1, SHZDM A, SLCIGAR, SLOGAE, SMNL, SYN1, THOCZ, UPF3E, WAS, ZDHHCS, ZMF7 11

GLOSARIO

TIPOS DE HERENCIA:
s AR: Autosémica recesiva
Para manifestar la enfermedad es necesario recibir dos variantes patogénicas (una de cada progenitor) en el mismo gen localizado
en uno de los 22 cromosomas no sexuales (autosomas).
« XR: Ligada al X recesiva
El gen se localiza en el cromosoma sexual X. Los varones con una variante patogénica presentan la enfermedad. Las mujeres con
una variante patogénica son portadoras asintomaticas o manifiestan sintomas leves,
« Herencia digénica
En algunas enfermedades, la manifestacion de los sintomas se explica por la coexistencia de dos variantes patogénicas en dos
genes diferentes relacionados con la enfermedad, en lugar de dos variantes en el mismo gen.
RELACIONES ALELICAS:
Mutaciones presentes en las dos copias de un gen.
« Homocigosis (Hom.):
Cada copia del gen presenta la misma mutacion, Generalmente se asocia a la presencia de sintomas clinicos.
» Heterocigosis compuesta (Het.):
Cada copia del gen tiene una mutacion diferente. Cuando esto ocurre hablamos de variantes in trans y generalmente se asocia a la
presencia de sintomas clinicos.
Mutacién presente en una Unica copia del gen.
« Heterocigosis (Het.): )
Solo una copia del gen presenta mutacion, siendo la otra copia normal.
NOTA: Existe también la posibilidad de tener 2 variantes distintas en un gen concreto. Estas dos variantes pueden distribuirse
en una misma copia o en ambas copias.
CNV:
Del inglés (Copy Number Variation) se refiere a la variadion en el nimero de copias de un gen o region génica en particular, En términos
generales, indica una delecién o duplicacion patogénica.
Conversion génica grande:
Se refiere a mutaciones causadas por el intercambio de secuencias génicas normalmente entre un gen funcional normal y un gen casi
idéntico no funcional o pseudogen.
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Enfermedades ligadas-X
Emfermedad
Adrenalaucodistrofia
Discapacioag el sndrsmica Bgada al X 1pe 5 (sindrome o8 Peitigres ]
Sindrome de insensibiidad a los andrigencs
Condrodisplesa punctsta braquislefalingca

Encetaiopatia eplintica intanti bemprana tipa 1; Trasmmos del desamallo.as odados al gen AR

Efermedad de Menkes: Sindnam 3l Cusimd eoiphal

Singirome de discapncdad imelectual v face s hipotonica igado al X; Sindrome de alfa taimsemia y discapacidad

ntelectssl
Disapadidad ntelecual ligada al ¥ tpo 83
Agammagiabulnenia ligada al X (XLA] tipa 1

Sindrome g Tiper-TgM Boao 1 inmunodeficienda ligada al X con hiper-TgM tipo 1)
Coroideremia

Sindrome de fport ligado l X

Discapacitad ekl snarbmica Bgada al X 1pe Caberas

Erfermedad granulomatnosa crdmica boads al X

Lisencefalia tipo 1 gada al X

Disquerabosis congénia Igada al comosoma K

Discapadidad ekl no s ndrdmica hgada al X Tipo B0

Distrofis musass de DuchenneBarker

Displasia ecodérmica hipatidrdtica tips 1 ligadaal ¥

Distrofia musouer de Emery-Dredfuss tipo 1 Igada al X

Hemofifa A

Hemofika B

Sindrome 88 Aansang-Saort; Discapacidad inelecmual sindedmica gada & X tipa 16
Sindrome g ¥-fagl

v=rapaodsd ntelecusl ligada al X tpod4

Anemia hemolbica por deficlench de GEFD {fvismal]

Heurapatia de Charoot-Marke-Tooth Bgada al ¥ dpe |

Erfermedad de Fabry

MAbinismo aodar Ipn L B Nettieship-Fals)

Discapaddad nelecual ligada al X tpo 3 (acdemia metimalonica y homockbenemia Tieo chin)

Siradrome de Lesch-Nyhan

Enfermedad miocondral HSOLG

Humpolimacarkiss fipo 2

Discapacided ivteleciual o Smdrdmica kgads al X Lo 2134
Inmuncdificiencia mombinada grave ligsda & X

Dismapacdad ntelecual sndrémica kgada al X 2pe Claes Jersen
Sindrome L1

Ercelaopatia neonalal grine; Sindnome de Retl
Sindrome de Opitz GBBE ligado &l ¥ tipo 1

Mioparia mictubular ligada al X

Erfermedad de Nomrie

Hipoglsia adrenal ongésits

Sindrome de Lowe; Enfenmedad de Dent tpo 2

Diacapacidad ivteks il ligada &l X con hipoplisa censbalosa y Apsrenda fadal diLintive
Defict de arniting tramscarhamilass

Dirapacidad ntelecual no s ndrimica gads al X tipa 30
Déficit de pinnato deshidrogenasa E1 alfa
Deficiencia de fusfoglicerato quinasa 1

Discapadidad intelecial sndrémica bgada al X pe Sderus
Erfermadad e Pelimeus-Merzhachar

Sordera ligada al ¥ e 2

Sindrome de Renpemning

Enfermedades mlacionads con FRFSL

Retincsis pigmentaria oo 2

Retingss pogreentana boo 3; Dtrahia de conds v bastones ligada al X
Retinosquiss

Singrame Infopraliferatva Bgaco al X tipo 1

Sirdrome de Alan-Herrdon-Dudiey

Sindnome de défict de creating censoral Hipo 1

Exilepsia ligada al ¥ oon problemas de aprendimje v frasiornos mnduciuales
Discapacidad velecdal ligada al X tiso L2735

Disrapadided ntekeciusl Sndrimics bgads al X Spo 14
Sindrome de Wiskott-Aldrich; Tromboctopenta ligada ol X
Discapacidad indelecius dndrmica Bgada al X Ape Reymond
Discapacidad intekecil ligada sl X tpo 87

fertidonors

Igen

Tasa de pertadares
Lin 14,000

500,000

1in 16,639

L i 250,000
Lin 37,038

L in 150,000
1 in 500,000

1 in 45,000
Lin 126,556
1in 250,080
Fin 33,334
in 34,627
Lin 500,000
1in 105,050
1in 50,000
1in 250,000
Lin 45,000
Lin 2,942
1in 5,715
1in B8, 485
Lin 4,635
Lin 15,000
Lin 500000
< Lim 368

1 In 45,000
Lin 25

Lin 15,161
§in 35,031
Lin 42,858
Lin 502,000
Lin 145204
¥in 500,000
Lin 38,000
Lin 45,000
Lin 33,334
1in 500,000
Lin 15,000
1 in 500,000
bin 137

Lin 2412
Lin 50,000
Lin 35,000

Lin 357,144
Lin %00,000
Uin 37,667
Lin 45,000
[T

1in 500,000
¥in 500,000
Lin 81,838
1in 556,112
1 in 50,000
<1 n 50,000
Lin 177,778
Lin 31,373
Lin 25000
w1 500,000

Lin 50,000
A

Lin 45,000
Lin 500,000
Lin 45,000
1in 500,000
1in 45,000
Lin 45,000

omix:

PART OF VITROLIFE GROUP™

Riesgo Residual
1in 26579

1in 1,000,000
1in 37670

1in 477, 528

1in 64815

1in 501,732

1 in 919,350

1 in G500
1in 275,310
1in 532, 258
1in 64,000
Lin 72,761

1 i 36, 300

1 in 260,000
1in 158,748
1in 45%,95%

1 in 100,000
1in 5881%
1in 10,610
<1 in 1,000,000
«1in 16,550
=1 in 29,000
1 in 937,454
<1 in 37,000
s

<1 in 241

Lin 4425
<1 in 217,000
=1 in 48,000
A

1 in 382,508
1in 1000000
1in B0.827

1 in 90,000
«1 in 84,000
1in 1,000,000
<1 in 43,000
1 in 1,000 00
1in 913

<1 in 140,000
<1 in 1,000,000
<1 in 65,000
<1 in 1,000,000
1in 1,000,000
<1 in 95,000
1in 90,000
k)

1in 10000400
1in 915,000
1in 113,106
<1 in 1,000,000
1in 107,142
=1in 221,000
1in 243,736
1in 35,705
1in4424]

<1 in 829,000
1 in 67647
el

Lin 55585
L)

1 in 49,500
<1 in 1,000,000
1 in 0,000
1in 54000
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Enfermedades autosémicas recesivas

Chrom Gen Enfermedad Tasa de portadores Riesgo Residual
7 CFTR Fibrosis quistica 1in 25 Lin 833

6 CYP21AZ Hiperplasia adrenal congénita por déficit de 21-hidroxilasa 1in62 Lin 1,228

13 B2 Sordera autostmica recesiva tipo 1A; Sordera digénica GIB2/GIB6 1in 40 1in 489

16 HBAL Alfa talasemia 1in 30 Lin 194

16 HBAZ Alfa talasemia 1in 30 Lin 194

11 HBB Hemoglobinopatias asociadas al gen HEB 1in 67 Lin 411

5 SMNL Atrofia muscular espinal 1in 36 1in 869

N/A: no data prevalence unknown
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