o
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Fotos de la infancia del donante

DATOS FISICOS
INFORMACION GENERAL

Tipo de sangre:
Origen étnico:
Fecha de Nacimiento:
17/10/1996
F Nacionalidad: Estatura:
Venezolana
F=] Profesion:

Peso:

Color de ojos:

Color de piel:

@ Estado civil: Color de cabello:

Soltera Textura de cabello:

Q, Religion:

T Estructura 6sea:
Cristiana
* Signo: Nariz:
Libra Labios:

Menton:

fertidonors

A+

Latina

43,7 kg
1.60cm
Verde
Blanca
Castano
Liso
Ectomorfo
Prominente
Gruesos

Cuadrado



KMOB-18

DATOS Y EXPERIENCIAS PERSONALES

1. Cual fue tu experiencia mas divertida?
R: Los ratos que pasaba con mi familia.

2.Cual fue tu experiencia mas feliz?
R: El dia que nacié mi hijo.

3. Cual fue tu momento de mayor orgullo?
R: Estar sola en un pais con mi hijo y lograr salir adelante.

4. Qué experiencia de la infancia te causé mayor impresion?
R: Cuando mi papa se accidentd en una moto.

5. Qué experiencia de tu vida fue la mas triste?
R: No tengo experiencias tristes hasta el momento.

6. Cual fue tu experiencia mas peligrosa?
R: No he tenido.

7. Cual fue tu experiencia mas aterradora?
R: No tengo hasta el momento.

8. Describe las mejores vacaciones que has tenido.
R: Cuando viajaba a casa de mis tias junto con mis primos en Venezuela.

9.Cuales eran tus suenos cuando eras nifio/a?
R: Ser médico, pensaba en ayudar a las personas.

10. Cuales son tus metas en la vida?
R: Tener un restaurante, comprarme mi casa, carro y poder traerme a mi familia de

Venezuela a Panama.

11. Quiénes son tus idolos, héroes y heroinas, y por qué?
R: Mis padres por todo lo que he visto que han hecho para sacar a la familia adelante.

fertidonors
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12. Qué valor(es) clasificas como los mas importantes?
R: - Lealtad

- Respeto

- Confianza

- Amistad.

13. Qué palabras describen tu personalidad?
R: Soy una mujer de caracter fuerte.

14. Describe tus fortalezas.
R: - Soy una mujer inteligente y rapida de mente, s€ como solucionar las cosas de manera
rapida.

15. Describe tus debilidades.
R: Soy impaciente.

16. Cuales son tus habilidades artisticas?
R: Soy buena en las manualidades.

17. Qué idiomas dominas?
R: Solo el espanol.

18. Cual es su ocupacion?
R: Atencion al cliente.

19. Enumere cualquier pasatiempo que pueda tener o haya tenido.
R: No tengo.

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

- Sus paisajes.

21. Cuales paises has visitado?
R: Panama y Colombia.

22. Cual es tu época favorita del aino y por qué?
R: Navidad, por los momentos que pasaba con mi familia en esas fechas.

fertidonors
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23. Qué deporte te interesa?
R: Ninguno, no soy deportista.

24. Qué tipo de deportes practicas o has practicado?
R: No me gusta.

25. Manejas bicicleta?
R: Si manejo bicicleta.

26. Indique que instrumentos musicales toca o ha tocado.
R: Ninguno.

27. Cuantas horas de sueno tienes en una noche promedio?
R: Normalmente duermo 8 horas diarias y si puedo dormir mas, lo hago.

28. Utilizas anteojos?
R: Utilizo anteojos desde abril del 2018 por caso de miopia.

29. Fumas?
R: No.

30. Comes sano?
R: A veces.

31. Cuanto alcohol bebe en promedio por semana?
R: Solo en ocasiones especiales.

32. Te gustan los animales? Cual es tu animal favorito y tu mascota favorita?
R: Si me gustan y me inclino mas por los perros, son mas confiables que los gatos.

33. Qué tipo de musica te gusta?
R: Escucho todo menos Rock.

34. Cual es tu libro favorito?
R: "Las SO sombras de Grey".

35. Cual es tu color favorito?
R: El rojo porque me luce bien.

fertidonors



KMOB-18

36. Cual es tu tipo de carro favorito?
R: Las camionetas porque me transmiten superacion, es como un gran logro.

37. Cual es tu comida favorita?
R: - Pizza.

38. Cual es tu pelicula y/o director favorito?
R: Mi pelicula favorita es "3 Metros sobre el cielo”.

39. Ha asistido a algun curso y / o llevado a cabo un trabajo voluntario? (por favor,
especificar).
R: - Curso de computacion.

40. A qué famosa te pareces?

R: Me han dicho que me parezco a Laura Londoho, la actriz principal de la serie en Netflix
“Café con aroma a mujer”.

fertidonors
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DESCRIPCION PERSONAL

Sou vna RIsona JW’C‘»bq)ca\dfom , Lonpaticy,
Lon U CocCter @ue/rjre et R buen co@iom,
09 (,du& )005(0@9%&0\ ) ka\l%w%) m\{ h@rmo&q)
bou'\c\ walqg ) sonagola M Con esnocha eSe)
en o VOO

MOTIVACION PARA DONAR

?@f O\\]Ud\(lf Q una '&)(’Y\\\;C{ @) &Jmpliﬂ“ SU
svero  de Grear su haoar
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CARACTERISTICAS FAMILIARES

MAMA

Edad:

62

Estatura:

1.52

Peso:

56 kg

Estado de salud:

Buena

Fecha de Nacimiento:

Nacionalidad:
Colombiana
Profesion:

Ama de casa
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano claro

Color de ojos:

14/12/1961
s Verde

HIJO
Edad: Nacionalidad:
5 Panamena
Estatura: Profesion:
1.10 -—
Peso: Color de piel:
20 kg Blanca

Estado de salud:

Buena

Fecha de Nacimiento:

09/03/2019

Color de cabello:

Castano claro
Color de ojos:

Marron claro

PAPA

Edad:

65

Estatura:

1.80

Peso:

80 kg

Estado de salud:

Buena

Fecha de Nacimiento:

16/12/1958

Nacionalidad:
Venezolana
Profesion:
Zapatero

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano oscuro

Color de ojos:

Marron
HERMANA 1

Edad: Nacionalidad:
36 Venezolana
Estatura: Profesion:
1.60 Asistente
Peso: Color de piel:
S0 kg Blanca

Estado de salud:
Buena

Fecha de Nacimiento:
01/09/1986

fertidonors

Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:

Marron
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HERMANO 2

Edad:

29

Estatura:

1.65

Peso:

60 kg

Estado de salud:
Buena

Fecha de Nacimiento:
12/10/1994

Nacionalidad:
Venezolana
Profesion:

Técnico automotriz
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano claro

Color de ojos:

Marron

ABUELO MATERNO
Edad: Nacmna.lldad:
86 Colombiana
Estatura: Profesion:
1.62 Capataz de obra
Peso: Color de piel:
67 kg Blanca

Estado de salud:
Fallecido

Fecha de Nacimiento:
03/09/1933

Fecha de Muerte:
15/09/2019

Color de cabello:
Castano claro
Color de ojos:
Azul

Causa de Muerte:
Problemasen la

vesicula

ABUELA MATERNA

Edad:

66

Estatura:

1.50

Peso:

50 kg

Estado de salud
Fallecida

Fecha de Nacimiento:
13/04/1934

Nacionalidad:
Colombiana
Profesion:
Modista

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano oscuro

Color de ojos:

Marron

Fecha de Muerte: Causa de Muerte:
20/04/2000 Aneurisma Cerebral

ABUELA PATERNA
Edad: Nacionalidad:
70 Venezolana
Estatura: Profesion:
1.75 Empleada Publica
Peso: Color de piel:
70 kg Triguefa

Estado de salud

Fallecida

Fecha de Nacimiento:

26/03/1926
Fecha de Muerte:
10/10/1996

fertidonors

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:
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Causa de Muerte:
Mal de Chaga
(picadura de un
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ABUELO PATERNO

Edad:

73

Estatura:

1.90

Peso:

90 kg

Estado de salud

Fallecido

Fecha de Nacimiento:

12/02/1914
Fecha de Muerte:
11/05/1987

Nacionalidad:
Venezolana
Profesion:
Obrero

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano claro
Color de ojos:

Marron claro

Causa de Muerte:

Muerte Natural

TiA PATERNA

Edad:

72

Estatura:

1.73

Peso:

69 kg

Estado de salud

Buena

Fecha de Nacimiento:

Nacionalidad:
Venezolana
Profesion:
Costurera
Color de piel:

Blanca

Color de cabello:

Castano oscuro
Color de ojos:

Marroén

TiO PATERNO

Edad:

67

Estatura:

1.80

Peso:

78 kg

Estado de salud
Buena

Fecha de Nacimiento:

Nacionalidad:
Venezolana
Profesion:
Chofer

Color de piel:
Triguena

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

25/03/1957
Marron

TIA MATERNA
Edad: Nacionalidad:
53 Colombiana
Estatura: Profesion:
1.50 Camarera
Peso: Color de piel:
47 kg Blanca

Estado de salud

Buena

Fecha de Nacimiento:

17/12/1970

fertidonors

Color de cabello:
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Color de ojos:
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Consulta de Psicologia m

INFORME GENERAL DE EVALUACION PSICOLOGICA

DATOS PERSOMNALES

Nombres y Apellidos: KMOB-18

Fecha de Nacimiento: 17/10/1996

Grado de instruccion: 2do afio de Derecho

Religion: cristiana

Estado Civil: soltera

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

Historia Clinica (aspectos relevantes): Antecedentes Familiares: KMOB-18 no reporta
antecedentes de trastomos psiguiatricos, discapacidad o de alguna enfermedad fisica
significativa ni en la esfera materna como paterna.

Por otra parte, KMOB-18 indica los siguientes antecedentes personales:
- Operacion unica (Cesdrea)
- Hospitalizacion dnica (Cesarea)
- Niega pérdida de conocimiento
- Niega consumo de drogas
- Rendimiento académico bueno durante la primaria y secundaria

En la actualidad KMOB-18 reporta:
- Alimentacion sana
- Habitos saludables de sueno y descanso
- Noingiere medicamentos
- Tiene un hijo (Fecha de nacimiento: 9 de marzo del 2019)
- Le interesa viajar y conocer lugares nuevos

EVALUACION PSICOLOGICA:
Se utilizaron los siguientes instrumentos:
& Entrevista personal
& Test Persona Bajo la Uuvia
* Test Proyectivo HTP
* Testde Bender
s Test de Matrices Progresivas de Raven

Es importante destacar gue su actitud ante la evaluacion fue de aceptacion vy
colaboracidn.

fertidonors
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Consulta de Psicologia w

RESULTADOS

Para el momento de la evaluacion:

Area Neuropsicoldgica e inteligencia: KMOB-18 durante la sesion psicodiagndstica sugiere
una linea de pensamiento regular y un orden de ideas coherentes. No se presumen
elementos sugerentes de organicidad cerebral. Por otra parte, KMOB-18 se encuentra en
un percentil 50, lo cual indica una inteligencia término medio.

Inteligencia

: N\
: /\

= Percentil
zn 1
10 =
o -
Deficiente Inferior al Medio Superior al Superior
termino medio termino medio

Rojas, A. (2022)

Sintesis del Area Socioemocional y Personalidad: KMOB-18 es una adulta que para el
momento de la evaluacion 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 gran capacidad atencional
voluntaria y sostenida. Asi mismo, las habilidades cognitivas superiores tales como la
memoria, percepcidn, imaginacién, razonamiento y comprension se encuentran
conservadas, ademas su pensamiento es coherente y con principio de realidad.

A nivel general, KMOB-18 presenta una personalidad extrovertida. Es una persona
expresiva, sensible, curiosa, empadtica, en ocasiones controladora e impaciente. 5u
autoestima y confianza se encuentran conservadas. Entre los valores mas importantes
muestra lealtad y responsabilidad. Ademas, cuando se le pregunta la razon para la

fertidonors
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Consulta de Psicologia m

donacion, expresa “Quiero donar para ayudar a las personas gue no pueden tener hijos".
Adicionalmente es capaz de establecer e iniciar vinculos de orden social y familiar.

Aspecto Psiquico - Examén Mental

Juicio

Comprensicn

Razonamiento

Memoria

Capacidades Atencionales

Orientacidn en Tiempo y Espacio

Percepcion .

Cursa del Pensamiento | B Adecuacidn
Afecto -Empatia
Lenguaje

Expresividad |

Actitud |

Apariencia 2 s— :

1 15 2 25 3 35 4 45 5

Rojas, A. (2022)

No se evidencian elementos que sugieran la presencia de un trastorno psicotico,
discapacidad cognitiva, psicopatia o parafilias.

fertidonors
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HEMATOLOGIA
PRUEBA RESULTADO UNIDAD
ELECTROFORESIS DE HEMOGLOBINA AA -
HEMOGRAMA COMPLETO
PRUEBA RESULTADO {uniDAD | VALORES DE REFERENCIA
RECUENTO DE LEUCOCITOS 6.10 10°3/pL 4.00 - 10.50
NEUTROFILOS (%) 55.60 % 50.0 - 60.0
LINFOCITOS (%) 31.30 % 30.0 - 50.0
MONOCITOS (%) 7.70 % 2.0-11.0
EOSINOFILOS (%) 4+ as0 % 1.0-3.0
BASOFILOS (%) 0.90 % 0.0-20
NEUTROFILOS (#) 3.40 10A3/ulL 1.50 - 6.60
LINFOCITOS (#) 1.90 1073/pL 1.00 - 3.50
MONOCITOS (#) 0.50 10A3/pL 0.00- 1.00
EOSINOFILOS (#) 0.30 10°3/uL 0.00-0.70
BASOFILOS (#) 0.10 10A3/uL 0.00- 0.10
RECUENTO DE ERITROCITOS ¥ 399 1076/pL 4,20 - 5.40
HEMOGLOBINA ¥ 1050 g/dL 12.5-16.0
HEMATOCRITO B3 33.00 % 37.0-47.0
VCM 82.00 fL 80.4-95.9
HCM & 2630 pg 27.2-335
CHCM * 31.90 gfdL 32.0-36.0
RDW 16.80 % 11.5-14.5
RECUENTO DE PLAQUETAS 346.00 103/pL 150 - 450
VPM 8.50 fL 6.0-9.5
TIPAJE Y RH
PARAMETRO VALOR UNIDAD

GRUPO A -
RH POSITIVO -
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INMUNOSEROLOGIA
PRUEBA RESULTADO UNIDAD VALORES DE REFERENCIA
HIV IV Generacién 0.10 INDEX NEGATIVO < 1.0

POSITIVO = 1.0
Electroguimioluminiscencia {ECLIAJ

VDRL/RPR MO REACTOR - -
Floculocidn

MEGATIVO < 0.90
Anticuerpos de Hepatitis C, HCV 0.02 INDEX DUDOSO = 0.90<1.0
POSITIVO 2 1.0

Ouimioluminiscencia (CLIA)

MEGATIVO < 0.90
Hepatitis B, HbsAg 0.04 INDEX DUDOS0 =20.90<1.0
POSITIVO 2 1.0

Ouimioluminiscencia [CLIAJ

MNEGATIVO < 0.90
Citomegalovirus, Anticuerpos IgM 0.21 INDEX DUDOSO 2 0.90 <1.20
REACTIVO =1.20

Ouimioluminiscencia [CLIAJ

Chlamydia Trachomatis, 2.20 U/ml 0.0-25
Anticuerpos IgM
ELISA
QUIMICA ESPECIAL
| PRUEBA RESULTADO | uniDAD | VALORES DE REFERENCIA |
HORMONA ANTIMULLERIANA 3.09 ng/mil 0-17 afios No establecido.
18-25 anios 1.02 - 14.63 ng/mL

Electroguimioluminiscencio (ECLIA) 26-30 anios 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 arios 0.01 - 2.99 ng/mL

> 45 afios No establecido
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Igenomlx*ﬁ*

FART CF WITROLIFE GROUP

CGT Bank v3.3.10

NHC: PAT-000033127 Tipo muestra: Sangre (EDTA) Clinica: FERTIDONORS

Nombre paciente:  KMOB-18 DONOR F'lm:hﬂ:m 05/02/2024 Doctor: JORGE CASTILLO BASO
L :

Fecha nac. paciente: 17/10/1996

Fecha recepcion:  06/02/2024

Sexo: o

= Fecha fin. (hora):  05/03/2024  05:40
Grupo étnicn: HISPANICD
Indicacién: Sin antecedentes familiares:

RESULTADOS DEL TEST

NEGATIVO

INTERPRETACION DE RESULTADOS DEL TEST

Cuando el resultado de la prueba es negativo, el resgo de tener hijos afectados por enfermedades causadas por 105 genes
analizados en el test disminuye de forma significativa respecto al de la pobladdn general, inclusa aungue la pareja, o donante
de gametos, sea portador/a de mutaciones en dichos genes. Mo obstante, debido a las limitaciones asociadas a cualguier
prueba genética el riesgo no es cero (ver apartado de limitaciones del presente informe y del consentimiento informado).

VARIANTES BAJA COBERTURA
EDA:NM_001399.4:0.521_522delAdinsT, EDA:NM_0013599.4:c.526+ 1delG.Estas variantes presentan una cobertura inferior a
X v no es pasible determinar su presencia o ausencia en la muestra analizada (variantes no informativas)

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 v parejas tienen riesgo elevado de concebir nifios afectados por una enfermedad
moncgénica. 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 patodogia/s riesgo). El CGT interroga miles de variantes de
ADN wsando tecnologia de alto rendimiento (secuenciacion de tipo NGS, Next Generation Seguencing).

COMENTARIOS

Ninguna

METODOLOGIA DEL TEST

1. Extraccién de ADN de la muestra bioldgica. 2. Secuenciacian NGS de los genes incluidos en el test (listado disponible en
https://cgt.igenomix.es/listado-de-enfermedades)); 3. Analisis bivinformatico de datos NGS (pipeline bioinformatico v1.1). Los
parametros de calidad incluyen que mas del 99.7% de las variantes del listado deben tener una profundidad minima de
lectura de 7x; 4. Analisis complementarios mediante metodo alternativo para: a) gen SMN1: delecion exan 7; b) gen CYP21A2
mutaciones frecuentes; ©) gen HBAL/HBAZ: deleciones frecuentes: d) gen FMR1: triplete CGG (solo en mujeres): &) gen DMD:
deleciones/duplicaciones frecuentes (solo en mujeres); ) gen F&: inversidn intrdn 22 (solo en mujeres).

IGENOMIX PERLU SAC, Av. D Pinar 110 - 114, oficina 1205, Urbanizacitn Chacarila del Estangue, Email: phomaaME 1 | 5EE
bboratorio peruiigeromic.oom, Ted: +5198002 9260 : h

fertidonors



KMOB-18

Igenomlxm

FaRT CGF VITROLUIFE GROUP

LIMITACIONES DEL TEST

= El test OGT Onicamente induye el analisis 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. Mo se incluyen enfermedades
mitocondriales, de herencia dominante, multifactorial ni de herencda digénica. Mo permite detectar grandes reordenamientos
(inversiones, deledones y duplicaciones de mas de 15 nucledtidos), mutacones en regiones reguladoras o regiones intronicas
mas alld de las posiciones +3 v -3, ni de expansiones de tripletes salvo aquellas indicadas en la seccdn de metodologia. En el
andlisis de varacion en el ndmero de copias, en caso de resultado normal, no es posible discemir si ambas copias se
encuentran localizadas en distinto aledo { no portador) o s estdn en el mismo alelo (en cis) v, por tanbo, existen cero copias en
el otro alelo{portador silencioso). Finalmente, en base a nuestros parametros de calidad, en un pequefic ndmero de muestras
alguna de las variantes podria tener baja cobertura v no ser valorables,

« La tasa de deteccidn analitica es superior al %9% sequn listado de mutaciones analizadas. La sensibilidad dinica del test
CGT es variable para las distintas enfermedades. La sensibilidad para el gen SMMN1 es de aprox. 96% dado que no s2 analizan
mutaciones puntuales ni pequefias insarciones/delecicnes ni es posible discernir, en caso de resultado normal, si ambas
coplas 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 varianbes incluldas en el test no excluye al 100% la posibilidad de ser portador. La presencia
de pseudogenes y/o polimorfismos de baja frecuendia yio homopolimeros podria dar lugar a falsos positivos 'y 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 gemeral existe un riesgo del 3-5% de defectos congénitas causados por factores
genéticos y no genéticos no detectados por este test. Mo se detectan mosaicismos germinales ni somaticos de bajo grado.
Como en cualquier test gendtico existe una pequelia posibilidad de que el resultado sea inexacto debido a cirounstancias
excepcionales (error durante la toma o etiguetado de la muestra, durante &l 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 dasificacidn de las variantes reportadas.

LEGAL/CALIDAD

Este test ha sido desarrollado v sus caracteristicas del desempefio determinadas por Grupo Igenomix. No estd aprobado por
la FDA, {Food and Drug Administration), Este test queda clasificade como un test de desarrollo interno para la comunicacidn
de resultados clinicos, *IGENOMIX ESPANA dispone de |a Certificacion CLIA: #9902146167. Parte de este test ha sido
subcontratado a un laboratorio de referencia cuyo Sistermna de Gestion de Calidad e basa en altos Estandares de Calidad,
monitoreado periddicamente por Igenomix ESPANA v auditado por grupos extemcs independientes.

CLAUSULA DE EXENCION

Los servicios de diagnistico genatico que realiza IGENDMIX PERL) 5.A.C estan destinados exclusivamente a ser interpretados
por profesionales médions cualificadosfacreditados.

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

Cualguier resultado deberd interpretarse en el contexte de todos los resultados clinicos disponibles, en el contexto general de
una evaluacion medica, que deberd ser llevada a cabo por profesionales con formacian dinica y/o diagndstico genético.
IGENOMIX PERL S.A.C no s responsabiliza del uso que dé la parte contratante de sus servicios, ni de los resultados
obtenidos por medio de su andlisis de estudio, ni de las consecuencias daninas temporales que pueda acamear su uso, y deja
especificaments a discrecidn de la empresa o tomar las medidas legales pertinentes en caso de haber un uso improplo de los
estudios y analisis mencionados.

IGENOMEIX FERL S8.C, &v. Dad Pinar 110 - 114, oficira 1205, Urbantzacién Chacarila del Estanque, Email: ——— 2 Em
hbomtorio peruffigeremic.com, Tel: | SIM0002 T30 R |
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LISTADO DE GENES ANALIZADOS

BECDA, WPISD, K, ARCSL, ARX, ATFFA, ATRN, BRWCE, BT, CDS0LG, OFTRL CHM, DOL4AS, DULAE, CVBE, CYPELAZ, D, DL, LGS, DDy EDA, EMD, FE, F9, FGDY, FHEL, FTSH, G0, G5, G130, GLA,
GPR143, HBAL HBB, HCFCL, HPRTY, HEDITEIO, DG, ILIRAFLL DLIRG, KDMSC, LACAM, MECFE, HIC, HTHI, KOF, MROEL. OCRAL, DPHNL, OTC, PARI, FDHAL, PGHL, PHFE, PLPL FOUGFY, POBPL, FRPSL,
RFE, RPGH, B, SHIT0A, SLCIRAD, SUCTAA, SMAE, SN0, THOCD, UPPER, Wik, FIFFCE, THITL]

GLOSARIO

TIPOS DE HEREMNCIA:
« AR Aubosomica recesiva
Para manifestar la enfermedad es necesario recibir dos variantes patogénicas (Una de cada progenitor) en el mismo gen |ocalizado
en uno de los 22 cromosomas no sexuales {autosomas).
+ XR: Ligada al X recesiva
El gen s& localiza en el cromosoma sexual X, Los warones oon una variante patogénica presentan la enfermetiad, Las mujeres con
una variante patogénica son portadoras asintomaticas o manifiestan sintormas leves.
»  Herencia digénica
En algunas enfermedades, la manifestacion de los sintomas s explica por la coexistendia de dos varantes patogenicas en dos
Qenes diferentes relacionados con la enfermedad, en lugar de dos variantes en el mismao gen.
RELACIONES ALELICAS:
Mutaciones presentes en las dos copias de un gen.
+  Homocgosis (Hom.):
Cada copia del gen presenta la misma mutacion, Generalmente se asocia a la presencia de sintomas dlinicos.
* Heterocigosis compuesta (Het.):
Cada copia del gen tene una mutacion diferente, Coando esto oourre hablamos de variantes in trans v generalmente se asocia a la
presencia de sintomas dlinicos.
Mutacion presente en una Unica copia del gen.

+  Heterocigosis (Het.):
Sobh wna Copia del gen presenta miutaciin, siendo la otra copia normal,

MNOTA: Existe también la posibilidad de tener 2 variantes distintas en un gen concreto. Estas dos variantes pueden distribuirse
en una misma copla o en ambas copias.
CNY:
Dl inglés {Copy Mumber Variation) se refiere a la wariacion en & nismero de copias de un gen o regidn génica en particular. En t&rminos
generales, indica una delecidn o duplicacion patogénica,
Conversion génica grande:
Se refiere a mutaciones causadas por el intercamiig de secuencias génicas normalmente entre un gen funcional normal y un gen casi
identico no funcional o pseudogen.
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