o
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LASM-89

Fotos de la infancia del donante

DATOS FISICOS
INFORMACION GENERAL

Tipo de sangre:

Origen étnico:
Fecha de Nacimiento:

26/12/2002 FEREE
F Nacionalidad: Estatura:
Panamena Color de ojos:
F=] Profesion:

. . Color de piel:
Licenciatura en Salud

Ocupacional Color de cabello:
() Estado civil: Textura de cabello:
Soltera i
... Estructura osea:
,‘, Religion:
Catdlica Nariz:
* Signo: Labios.

Capricornio )
P Menton:

fertidonors

O+

Latina

62 kg

1.67cm

Marron
Triguena
Castano oscuro
Ondulado - Puntas Rizadas
Mesomorfo
Pequena - Recta
Gruesos

Ovalado



LASM-89

DATOS Y EXPERIENCIAS PERSONALES

1. Cual fue tu experiencia mas divertida?
R: Cuando jugaba a las princesas con mis primas.

2.Cual fue tu experiencia mas feliz?
R: A los 15 anos cuando fui a Disney Paris, fue mi mama, papa y mi hermanita, fue una
regalo de mis padres por mis 15 anos.

3. Cual fue tu momento de mayor orgullo?
R: Hasta el momento ha sido graduarme de la secundaria, bachiller en ciencias.

4. Qué experiencia de la infancia te causé mayor impresion?
R: Cuando mi tia fallecio, la vi ya muerta y fue algo muy impactante para mi, yo tenia

entre 11 a 12 anos.

5. Qué experiencia de tu vida fue la mas triste?
R: La muerte de mi tia, era muy cercana.

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

7. Cual fue tu experiencia mas aterradora?
R: No he tenido.

8. Describe las mejores vacaciones que has tenido.
R: En el ano 2018 fui a Alemania con mi familia.

9.Cuales eran tus suenos cuando eras nifno/a?
R: Queria ser doctora y ayudar a las personas.

10. Cuales son tus metas en la vida?
R: Graduarme de la universidad, sacar una maestria y mi casa.

fertidonors
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11. Quiénes son tus idolos, héroes y heroinas, y por qué?
R: Jesus.

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

13. Qué palabras describen tu personalidad?
R: - Divertida

- Extrovertida

- Alegre.

14. Describe tus fortalezas.
R: Soy una persona resiliente.

15. Describe tus debilidades.
R: Suelo confiar mucho en las personas y eso a veces no es bueno.

16. Cuales son tus habilidades artisticas?
R: No soy artistica.

17. Qué idiomas dominas?
R: Espanol e inglés intermedio.

18. Cual es su ocupacion?
R: Estudiante universitariay antes trabajé de mesera.

19. Enumere cualquier pasatiempo que pueda tener o haya tenido.
R: - Me gusta patinar.

20. Describe las cosas que mas te gustan de tu pais.
R: La naturaleza, sus playa, en general todo nuestro ecosistema.

21. Cuales paises has visitado?
R: Colombia, Venezuela, Aruba, Curasao, Alemania, Francia, Espana, Luxemburgo, México

y Estados Unidos.

22. Cual es tu época favorita del ano y por qué?
R: El invierno, me gusta mucho cuando llueve, me gusta el frio.
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23. Qué deporte te interesa?
R: - La natacion

- Patinar

- Futbol.

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

25. Manejas bicicleta?
R: Si manejo bicicleta.

26. Indique que instrumentos musicales toca o ha tocado.
R: El piano: tengo un piano en mi cuarto, mis padres me metieron en un curso cuando
tenia 12 anos aproximadamente.

27. Cuantas horas de sueno tienes en una noche promedio?
R: Normalmente duermo entre 6 o 7 horas diarias.

28. Utilizas anteojos?
R: Utilizo anteojos desde que tengo 7 anos por caso de miopia y astigmatismo.

29. Fumas?
R: No.

30. Comes sano?
R: Si.

31. Cuanto alcohol bebe en promedio por semana?
R: Ya no salgo tanto asi que no suelo beber con frecuencia y cundo lo hago bebo de 2 a
3 tragos como mucho.

32. Te gustan los animales? Cual es tu animal favorito y tu mascota favorita?
R: Si me gustan los animales, me gustan los perros. Antes tenia y me encarino mucho, se

[lamaba Chanel.

33. Qué tipo de musica te gusta?
R: Escucho todo tipo de musica menos tipico.
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34. Cual es tu libro favorito?
R: No tengo.

35. Cual es tu color favorito?
R: El negro porque combina con todo.

36. Cual es tu tipo de carro favorito?
R: Un carro deportivo color blanco.

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

38. Cual es tu pelicula y/o director favorito?
R: Mi pelicula favorita es “ Anne with An e”.

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

-Curso de piano.

40. A qué famosa te pareces?
R: A Gina Rodriguez, la protagonista de “Gane la Virgen” en Netflix.

fertidonors
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LASM-89

DESCRIPCION PERSONAL
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CARACTERISTICAS FAMILIARES

MAMA

Edad:

40

Estatura:

1.60

Peso:

61kg

Estado de salud:
Buena

Fecha de Nacimiento:
03/11/1983

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:
Banquera

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:

Marrdén oscuro

HERMANA 1

Edad:

10

Estatura:

1.46

Peso:

36 kg

Estado de salud:

Buena

Fecha de Nacimiento:

11/04/2013

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:
Estudiante
Color de piel:

Blanca

Color de cabello:

Castano claro
Color de ojos:

Marron claro

PAPA

Edad:

40

Estatura:

1.72

Peso:

77 kg

Estado de salud:

Buena

Fecha de Nacimiento:

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:
Sonidista

Color de piel:
Trigueno

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

30/11/1983 ,

Marron oscuro

ABUELA MATERNA

Edad: Nacionalidad:
60 Panamena
Estatura: Profesion:
1.49 Ama de casa
Peso: Color de piel:
63 kg Blanca

Estado de salud:

Buena

Fecha de Nacimiento:

24/08/1963

fertidonors

Color de cabello:
Negro
Color de ojos:

Marron
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ABUELO MATERNO

Edad:
49
Estatura:

Peso:

Estado de salud:

Fallecido

Fecha de Nacimiento:

25/05/1963
Fecha de muerte:
09/03/2012

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano

Color de ojos:

Marron claro

Causa de muerte:

Accidente

Automovilistico

ABUELO PATERNO

Edad:

67

Estatura:

1.80

Peso:

113 kg

Estado de salud

Buena

Fecha de Nacimiento:

25/05/1956

Nacionalidad:
Panamenfa
Profesion:
Jubilado

Color de piel:
Moreno

Color de cabello:
Negro con canas
Color de ojos:

Marrdén oscuro

ABUELA PATERNA

Edad:

64

Estatura:

1.57

Peso:

68 kg

Estado de salud
Buena

Fecha de Nacimiento:
18/03/1959

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:
Jubilada

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Negro con canas
Color de ojos:
Marréon

TiO PATERNO

Edad:

38

Estatura:

1.60

Peso:

117 kg

Estado de salud
Buena

Fecha de Nacimiento:
16/12/1985

fertidonors

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:

Ingeniero de
Telecomunicaciones
Color de piel:
Triguena

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

Marron
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Tio PATERNO TiA PATERNA
Edad: Nacionalidad: Edad: Nacionalidad:
36 Panamena 33 Panamena
Estatura: Profesion: Estatura: Profesion:
1.80 Docente 1.62 Contadora
Peso: Color de piel: Peso: Color de piel:
97 kg Morena 90 kg Triguefia
Estado de salud: Color de cabello: Estado de salud Color de cabello:
Buena Negro Buena Negro
Fecha de Nacimiento: Color de ojos: Fecha de Nacimiento: color de ojos:
15/09/1987 11/10/1990

Marron oscuro Marrdén oscuro

TiA PATERNA TiA PATERNA

. . Nacionalidad:
Nacionalidad:

Edad: Edad: Panamena
Panamena
42 .. 32 Profesion:
Estatura: Profesion: Estatura: Leda. Recursos
160 Ama de casa 1.48 HUMAanos
: Color de piel: .
Peso P Peso: Color de piel:
88 kg Morena 68 kg
Blanca
Estado de salud Color de cabello: Estado de salud
. Color de cabello:
Buena Castano Buena
.. . . .. Negro
Fecha de Nacimiento: cojor de ojos: Fecha de Nacimiento: Color de of
olor de ojos:
13/01/1982 Marrén oscuro 01/11/1991 )

Marron claro

fertidonors



LASM-89

TiA PATERNA

Edad:
28

Estatura:

Peso:

Estado de salud

Fallecida

Fecha de Nacimiento:

01/11/1991
Fecha de muerte:
30/06/2020

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:
Marroén claro
Causa de muerte:

Cancer de Utero
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LASM-89

Consulta de Psicologia w

INFORME GENERAL DE EVALUACION PSICOLOGICA

DATOS PERSONALES

Nombres y Apellidos: LASM-89

Fecha de Nacimiento: 26/12/2002

Grado de instruccion: 4to afio de la Licenciatura en Salud Ocupacional

Religion: Catdlica

Estado Civil: Soltera

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

Historia Clinica (aspectos relevantes): Antecedentes Familiares: LASM-89 no reporta
antecedentes de discapacidad ni trastornos psiquidtricos asociados a sus familias
maternas y paternas.

Por otra parte, LASM-89 indica los siguientes antecedentes persanales:
- Operaciones (intervencion de amigdalas al 1 afio de vida)
- Niega Hospitalizacion
- Niega pérdida del conocimiento
- Niega consumo de sustancias ilegales
- Rendimiento académico bueno durante la primaria y secundaria

En la actualidad LASM-89 reporta:
- Alimentacion sana y balanceada
- Habitos de suefio regulares
- No ingiere medicamentos
- Leinteresa la natacion y toca el piano

EVALUACION PSICOLOGICA:
Se utilizaron los siguientes instrumentos:

¢ Entrevista personal

e Test Persona Bajo la Lluvia

* Test Proyectivo HTP

¢ Test de Bender

e Test de Matrices Progresivas de Raven

Es importante destacar que su actitud ante la evaluacion fue de aceptacion y
colaboracion.
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LASM-89

Consulta de Psicologia m

RESULTADOS
Para el momento de la evaluacion:

Area Neuropsicoldgica e inteligencia: LASM-89 durante la sesién psicodiagnéstica sugiere
adecuada organizacién del pensamiento y las ideas (Pensamiento abstracto). No se
evidencian elementos sugerentes de organicidad cerebral. Por otra parte, LASM-89 se
encuentra en un percentil 50, rango 111, lo cual indica una inteligencia término medio.

Inteligencia
60

. /\

; [\

. [\

. / %
D / \

Deficiente Inferior al Medio Superior al Superior
termino medio termino medio

Percentil

Rojas, A. (2022)

Sintesis del Area Socioemocional y Personalidad: LASM-89 es una adulta que para el
momento de |a 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 su consciencia era licida, orientada en tiempo y espacio, con una capacidad
atencional voluntaria y sostenida. Asi mismo, las habilidades cognitivas superiores tales
como la memoria, percepcion, imaginacion, razonamiento y comprension se encuentran
conservadas y adecuadas, pudiendo describir situaciones de la vida cotidiana.

A nivel general, LASM-89 presenta una personalidad empadtica y con rasgos de
extraversion. Es alegre, pensativa y reservada. Asimismo, muestra valores tendientes a la
honestidad y el respeto. Cuenta con una autoconfianza y autoestima conservada. Ademas,
cuando se le pregunta la razdén para la donacion, expresa “Hay mujeres que no pueden
tener hijos, y lo haré para ayudar a las personas que quieran y no puedan”.
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Consulta de Psicologia w

Adicionalmente tiene la capacidad de 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 j
Lenguaje
Expresividad
Actitud
Apariencia

B Adecuacion

Rojas, A. (2022)

No se evidencian elementos que sugieran la presencia de un trastorno psicético,
discapacidad cognitiva, psicopatia o parafilias.
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HEMATOLOGIA
| PRUEBA | RESULTADO | UINIDAD
ELECTROFORESIS DE HEMOGLOBINA AA -
HEMOGRAMA COMPLETO
PRUEBA | RESULTADO |umipaD | VALDRES DE REFERENCIA
RECUENTO DE LEUCOCITOS 7.10 1073/l 4.00- 1050
NEUTROFILOS (%) 57.10 % 50.0 - 60.0
LINFOCITOS (3%) 3270 % 30.0-50.0
MONOCITOS (%) 6.50 % 20-110
EOSINOFILOS (%) 290 % 10-30
BASOFILOS (%) 0.20 % 0.0-2.0
NEUTROFILOS (#) 4.00 1043 /uL 1.50-6.60
LINFOCITOS (#) 230 1043 /uL 1.00-3.50
MONOCITOS (#) 0.50 1043 /uL 0.00 - 1.00
EOSINGFILOS (#) 020 1043 /uL 0.00 - 0.70
BASOFILOS (#) 0.10 1043 ful 0.00 - 0.10
RECUENTO DE ERITROCITOS 5.06 106/l 4.20-5.40
HEMOGLOBINA 12 60 g/dL 125-160
HEMATOCRITO 40.00 % 37.0-470
VCM ¥ 7.0 fiL 80.4-959
HCM 4 22%0 pE 27.2-335
CHCM 4 31130 g/dL 32.0-360
ROW 4 1590 % 115-145
RECUENTO DE PLAQUETAS 232.00 1043 ful 150 - 450
VPM 210 fL £0-95
TIPAIE Y RH
PARAMETRO | VALOR | UNIDAD

GRUPO 0 -

RH POSITVO -
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INMUNOSEROLOGIA
PRUEBA | RESULTADO | umipAD | wALORES DE REFERENCIA
HIV IV Generacidn 0.10 INDEX NEGATIVO < 1.0
POSITIVO > 1.0
ElecTrogquirmoluminiscencia (ECLK)
VDRL/RPR NO REACTOR . -
Floculackan
NEGATIVO < 0.90
Anticuerpos de Hepatitis C, HOV 0.01 INDEX DUDOSO 2 0.90 <1.0
POSITIVO 2 1.0
CuimvoiLTmS oD (L)
NEGATIVO < 0.90
Hepatitis B, HhsAg 0.17 INDEX DUDOSO 2 0.90 <1.0
POSITIVO 2 1.0
Cairmvorurmimscenos [C1)
NEGATIVO < 0.90
Citamegalovirus, Anticuerpos IgM 034 INDEX DUDOSO = 0.90 <1.20
REACTIVO 2 1.20
Quirmvourmms o (L)
Chlamydia Trachomatis, 480 w/mi 0.0-25
Anticuerpos Ighl
ELISA
QUINICA ESPECIAL
| PRUEBA | RESULTADO | uwmap | vaiores DE ReFERENCIA |
HORMONA ANTIMULLERIANA B35 ng/mil 0-17 afies No establecide.
18-25 afies 1.02 - 14 63 ngfml
Hertrooguimaolurmmscenchs (B ) 2E-3D ancs 060 - 1330 ngyfrml

31-35 afcd 0.36 - 10.07 gl
35-40 aficd 018 - 568 ngfkil
41-45 afod U0 - 2.90 ngfmL

> 45 aficd Mo establecids
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Igenomlx”

FART CF VITROLIFE GROUP

CGT Bank v3.3.10

Informacion Paciente Informacion Muestra Informacion Clinica
NHC: PAT-00D033126 Tipo muestra: Sangre (EDTA) Clinica: FERTIDOMORS
Nombre paciente:  LASM-39 DonoR.~ Fecha toma 05/02/2024 Doctor: JORGE CASTILLO BASO
. muestra:
Lﬂdﬂ nac. paciente: iﬁ.-'-ll."lﬂﬂl Fecha pcibn:  D6/02/2024
o HE Fecha fin. (hora): 05/03/2024  05:36
Grupo étmico: HISPANICO
Indicacion: Sin antecedenbes familiares
RESULTADOS DEL TEST

NEGATIVO

INTERPRETACION DE RESULTADOS DEL TEST

Cuando el resultado de la prueba es negativo, &l riesgo de tener hijos afectados por enfermedades causadas por oS 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 cualguier
prueba genética el desgo no es cero (ver apartado de limitaclones del presente informe v del consentimbento informada).

VARIANTES BAJA COBERTURA
Mo existen variantes de baja cobertura.

DESCRIPCION DEL TEST

El test genético de deteccidn de portadores (CGT, del inglés Carrier Genetic Test) es una prueba de ADN preconcepcicnal gue
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 decisidon 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 lafs patologlafs resgo). El OGT Interroga miles de varlantes de
ADN usando tecnologia de alto rendimiento (secuenciacion de tipo NGS, Next Generation Sequencing).

COMENTARIOS
Minguno

METODOLOGIA DEL TEST

1. Extraccidn de ADN de la muestra bickgica. 2. Secuenciackon NGS de bos genes incluidos en el test (listado disponible en
https:/ fogt. igenomic.es/listado-de-enfermedades/); 3. Andlisis bioinformético de datos NGS (pipeline bisinformatico v1.1). Los
parametros de calidad incluven que mas del 99.7% de las variantes del listado deben tener una profundidad minima de
lectura de 7x; 4. Analisis complementarios mediante método alternativo para: a) gen SMN1: delecidn exdn 7; b) gen CYPZ1AZ
mutackones frecuentes; ) gen HBAL/HBAZ: deleciones frecuentes; d) gen FMR1: triplete GG (solo en mujeres); e) gen DMD:
deleciones/duplicaciones frecuentes (solo en mujeres); f) gen FE: inversion intron 22 (sdlo en miujeres).

HENOMIDX PERU S5.AC, Av. Del Pinar 110 - 114, ofiona 105, Urbenizacidn Chacarila de Egtargque, Emait . EE
Isorstorn. peruiiganomii.oom, Tal: +5 10000200080 PRopaLE 1
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Igenomlx*

FART F WITRQLIFE GROUF

LIMITACIONES DEL TEST

= El test CGT Onicamente incluye 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 todes los genes asocados 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 herencia digénica. No permite detectar grandes reordenamientos
(Inversiones, deleciones v duplicaciones de mas de 15 nudectidos), mutaciones en regliones reguiadoras o regiones intronicas
mas alla de las posiciones +3 y -3, ni de expansiones de tripletes salvo aguellas indicadas en la seccidn de metodologia. En el
analisis de variacion en el nimero de copias, en caso de resultado normal, no es posible discermnir sl ambas copias se
encuentran localizadas en distinto alelo ( no portador) o sl estan en el mismo akelo (en cis) v, por tanto, existen cero copias en
&l otro alelof portador sllencioso). Finalmente, en base a nuestros parametros de calidad, en un pequelo numenos de muestras
alguna de las variantes podria tener baja cobertura y no ser valorables.

= La tasa de deteccidn analitica es superior al 99% segdn listado de mutaciones analizadas. La sensibilidad clinica del test
CGT es variable para las distintas enfermedades. La sengbilidad para el gen SMMN1 es de aprox. 96% dado que no se analizan
miutaciones puntuales ni pequefias inserciones/delecones ni es posible discernir, en caso de resultado normal, si ambas
coplas 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 vio polimorfismos de baja frecuencia v/o homopolimeros podria dar lugar a falsos positivos y negativos. Un
resultado negativo para las varlantes anallzadas no excluye la posibilidad, aungue poco probable, de apancion de novo en la
descendencia. Se estima que la poblaciin general existe un riesgo del 3-5% de defectos congénitos causados por factores
geneticos v no genéticos no detectados por este test. No se detectan mosaicismos germinales ni somaticos de bajo grado.
Como en cualquier test genetico existe una pequefia posibilidad de que el resultado sea inexacto debido a drcunstancias
excepcionales (error durante la toma o etiquetado de la muestra, durante e procesado o la Interpretacidn de resultados). La
clasificackin de variantes puede sufrir cambios a bo 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 v sus caractensticas del desempefio determinadas por Grupo Igenomix. No esta aprobado por
la FD& {Food and Drug Administration). Este test gueda dasificado como un test de desarrallo intermo para la comunicacion
de resultadas clinkos. *IGENOMIX ESPARA dispone de la Certificacidn 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 periddicaments por Igenomix ESPARNA v auditado por grupos extemos Independientes.

CLAUSULA DE EXENCION

Los servicios de diagndstico genético que realiza IGENOMIY PERU S.A.C estan destinados exclusivamente a ser interpretados
por profesionales médicos cualificados)acreditados.

Los resultados obtenidos en estas pruebas vy la informacion que pueda derivarse de ellos no s& consideraran en
ningiln 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.

Cualquier resultado debera interpretarse en el contexto de todos los resultados elinicos disponibles, en el contexto general de
una evaluadion meédica, gue debera ser llievada a cabo por profesionales con formacion clinkca v/o disgnostioo genético.
IGENOMIX PERU S.A.C no se responsabiliza del uso que dé la parte contratante de sus servicios, ni de los resultados
obtenidos por medio de su analisis de estudio, ni de las consecuendcias dafiinas temporales que pueda acarrear su uso, y deja
especificamente a discrecidn de la empresa el tomar las medidas legales pertinentes en caso de haber un uso impropio de los
estudios y analisis menclionados.

MENOMD. PERL 5.AC, Av. Del Binar 110 - 114, ofidna 1305, Urbanizacikén Chacrila del Esanque, Emai- e 1 EE
laoratono perugsgenomicrom, Tel: +5 198002560 — !
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LISTADO DE GENES ANALIZADOS
ABCDI, AFISZ, AR, AJCSL, ARX, ATPTA, ATRE, BRWCH, BTK, COM0LG, CFTR,, CHM, COUAAS, CLILAR, CVER, CYFELAZ, DCX, EWC1, DUG3, DMD, ED4, EMD, FE, 7%, FGD1, FMRY, FTS1L, GSPO, GIAL, GIE, GLA,

GPRCI43, HBAL, HEB, HORCI, HPRTI, HSDLTELD, IS, ILIRAMLY, ILIRG, ROMSE, LUCAM, MECPR, HIDH, PITMI, NOP, MRDOEL, OCRL, OPHML, OTC, MCI, PDHAL, POK1, PHRE, PUPL, POUIRS, POEPT, PRPSI,
RPZ, RPGR, RS1, SHHEvA, SICI6AT SUCRAR, SMib, Svid, THOCT, UPFIE, wWas, ZDHHCE, ThiFT il

GLOSARIO

TIPOS DE HEREMCIA:
« AR Autosdmica recesiva
Para manifestar la enfermedad es necesario redbir 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 ¥. Los warones con una variante patogénica presentan la enfermedad. Las mujeres con
una variante patogénica son portadoras asintomaticas o manifiestan sintomas leves,
=+ Herencla digénica
En algunas enfermedades, la manifestacian de los sintomas s explica por la coexistencia de dos variantes patogénicas en dos
genes diferentes relacionados con la enfermedad, en lugar de dos vanantes en el mismo gen.
RELACIONES ALELICAS:
Mutaciones presentes en las dos copias de un gen.
«  Homocogosis (Hom.):
(Cada copia del gen presenta la misma mutadon. Generalmente se asocia a la presencia de sintomas dinicos.
«  Heterocigosis compuesta (Het.):
Cada copia del gen tiene una mutacion diferente. Cuando esto oowurre hablamos de variantes in frans y generalmente s= asoda a la
presencia de sintomas dinicos.
Mutacion presente en una unica copia del gen.
+  Heteroclgosis IEII--W:L.}:
lo una copia del gen presenta mutacion, siendo la ofra copia normal.
MNOTA: Existe también la posibilidad de tener 2 variantes distintas en un gen concreto. Estas dos variantes pueden distribuirse
£n una misma copia o en ambas copias.
CHNV:
Del inglés (Copy Mumber Variation) se refiere a la variacidn en el nimero de copias de un gen o regidn génica en particular. En términos
generales, indica una delecidn o duplicacion patogénica.
Conversidon génica grande:

Se refiere a mutaciones causadas por el intercambio de secuencias génicas normalmente entre un gen funcional normal ¥ un gen casi
identico no funcional o psewdogen.

HENOMIX PERL S.AC, &v. Del Bnar 110 - 114, ofidna 1308, Urbanizacidn Chacarila del Edangue, Emaik — EE
laboratonn. peruigenombLoom, Tel: +515800 2555 I
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