o
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Fotos de la infancia del donante

DATOS FISICOS
INFORMACION GENERAL

Tipo de sangre:

Origen étnico:
Fecha de Nacimiento:

21/04/2001 pesor
F Nacionalidad: Estatura:
Panamena Color de ojos:
E=] Profesion:
Color de piel:
@ Estado civil: Color de cabello:
Soltera Textura de cabello:
. Religion:
Ve . g- Estructura osea:
Cristiana
* Signo: Nariz:
Tauro Labios.

Menton:

fertidonors

O+

Latina

62 kg

1.62 cm

Marron

Blanca

Castano oscuro
Liso
Mesomorfo
Pequena - Recta
Gruesos

Ovalado
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DATOS Y EXPERIENCIAS PERSONALES

1. Cual fue tu experiencia mas divertida?
R: Conocer Espana.

2.Cual fue tu experiencia mas feliz?
R: Ver la emocion de mi hija al momento de subir al avion.

3. Cual fue tu momento de mayor orgullo?
R: Tener a mis hijas.

4. Qué experiencia de la infancia te causé mayor impresiéon?
R: ---

5. Qué experiencia de tu vida fue la mas triste?
R: La separacion de mis padres.

6. Cual fue tu experiencia mas peligrosa?
R: Cuando Intente cocinar con mi hermana y guemamos la cocina, estabamos

pequenas.

7. Cual fue tu experiencia mas aterradora?
R: Montarme en la montana Rusa.

8. Describe las mejores vacaciones que has tenido.
R: Hasta el momento no he tenido.

9.Cuales eran tus suenos cuando eras nino/a?
R: Ser tripulante de avion, tener hijas y crear mi propio restaurante.

10. Cuales son tus metas en la vida?
R: Tener mi propio negocio para darle un buen futuro a mi hijas.

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

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

- Respeto

- Amor.

13. Qué palabras describen tu personalidad?
R: Soy muy amorosa.

14. Describe tus fortalezas.
R: Soy una mujer firme en Fe de poder salir adelante.

15. Describe tus debilidades.
R: Mis hijas son mi debilidad.

16. Cuales son tus habilidades artisticas?
R: ---

17. Qué idiomas dominas?
R: S6lo el espanol.

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

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

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

21. Cuales paises has visitado?
R: Espana.

22. Cual es tu época favorita del aino y por qué?
R: Eneroy febrero porque son los cumpleanos de mis hijas.

23. Qué deporte te interesa?
R: No soy muy deportista.

fertidonors
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24. Qué tipo de deportes practicas o has practicado?
R: Cuando estaba en la escuela recuerdo correr y jugar pero no habia ninguna actividad
fisica que me gustara y ahora de grande no practico ningun deporte.

25. Manejas bicicleta?
R: Si.

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

27. Cuantas horas de sueno tienes en una noche promedio?
R: Normalmente duermo de 5 a 8 horas diarias.

28. Utilizas anteojos?
R: No.

29. Fumas?
R: No.

30. Comes sano?
R: A veces.

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

32. Te gustan los animales? Cual es tu animal favorito y tu mascota favorita?
R: Si me gustan, mi mascota favorita son los perritos peludos y pequenos.

33. Qué tipo de musica te gusta?
R: De todo un poco.

34. Cual es tu libro favorito?
R: "Romeo y Julieta".

35. Cual es tu color favorito?
R: El morado.
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36. Cual es tu tipo de carro favorito?
R: La Range Rover.

37. Cual es tu comida favorita?
R: La pasta.

38. Cual es tu pelicula y/o director favorito?
R: Hasta el momento no he logrado encontrar una pelicula que me guste tanto para
considerarla favorita.

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

R: Curso de unas y peinados, me gusta el mundo de la belleza.

40. A qué famosa te pareces?
R: No creo que me parezca a ninguna.

fertidonors
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DESCRIPCION PERSONAL
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CARACTERISTICAS FAMILIARES

MAMA

Edad:

53

Estatura:

1.65

Peso:

68 kg

Estado de salud:
Saludable

Fecha de Nacimiento:

03/03/1971

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:

Téc. en Enfermera
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano

Color de ojos:
Verde

HIJA1

Edad:
7
Estatura:

Peso:

Estado de salud:
Problema auditivo

Fecha de Nacimiento:

04/02/2017

Nacionalidad:

Panamena
Profesion:

Estudiante

Color de piel:

Blanca

Color de cabello:

Rubia

Color de ojos:

Marron oscuro

PAPA
Edad: Nacionalidad:
68 Cubana
Estatura: Profesion:
1.72 Vendedor
Peso: Color de piel:
90 kg Blanca
Estado de salud: Color de cabello:
Saludable Negro
Fecha de Nacimiento: Color de ojos:
14/11/1955 Marron
HIJA 2
Edad: Nacionalidad:
S Panamena
Estatura: Profesion:
Peso:

Estado de salud
Saludable

Fecha de Nacimiento:

19/01/2019

fertidonors

Color de piel:
Trigueia

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

Marron
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CARACTERISTICAS FAMILIARES

ABUELA MATERNA

Edad:

82

Estatura:

Peso:

81kg

Estado de salud
Saludable

Fecha de Nacimiento:

Nacionalidad:
Panamenfa
Profesion:

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

24/05/1942 ,
Marron oscuro
ABUELA PATERNA
Edad: Nacionalidad:
36 Cubana
Estatura: Profesion:
Peso:

Estado de salud

Fallecida

Fecha de Nacimiento:

Fecha de muerte:

Hace 62 anos

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:
Marrén oscuro
Causa de muerte:

Infarto

ABUELO MATERNO

Edad:
62
Estatura:

Peso:

Estado de salud:
Fallecido

Fecha de Nacimiento:
Fecha de muerte:

Hace mas de 23 anos

Nacionalidad:
Panamenfa
Profesion:

Color de piel:
Trigueia

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:
Marréon oscuro
Causa de muerte:

Cancer de estdbmago

ABUELO PATERNO

Edad:

Estatura:

Peso:

Estado de salud

Fallecido

Fecha de Nacimiento:

Fecha de muerte:

Hace 30 anos

fertidonors

Nacionalidad:
Cubana
Profesion:

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:
Azul

Causa de muerte:

Infarto
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Consulta de Psicologia W

INFORME GENERAL DE EVALUACION PSICOLOGICA

DATOS PERSONALES

Nombres y Apellidos: DDDC-89

Fecha de Nacimiento: 21/04/2001

Grado de instruccidn: 5to afio de bachillerato culminado

Religidn: Cristiana

Estado Civil: Soltera

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

Historia Clinica (aspectos relevantes): Antecedentes Familiares: DDDC-89 no reporta
antecedentes de enfermedades fisicas o psiquidtricas en sus esferas familiares maternas y
paternas.

Por otra parte, DDDC-89 indica los siguientes antecedentes personales:

Niega padecimiento de alguna enfermedad o condicidn médica actual
Operacidn por apendicitis a los once afios de edad

Hospitalizacion por la intervencion de extraccion de apéndice

Niega pérdida de conocimiento

Niega consumo de drogas

En la actualidad reporta:

Alimentacion sana y balanceada

Habitos de suefio: duerme las horas necesarias

No ingiere medicamentos

Tiene dos hijos: fechas de nacimiento (4/2/2017 y 19/01/2019)
Le interesa la cocina y la musica

EVALUACION PSICOLOGICA:
Se utilizaron los siguientes instrumentos:

Entrevista personal

Test Persona Bajo la Lluvia

Test HTP Integrado

Test de Bender

Test de Matrices Progresivas de Raven

Es importante destacar que su actitud ante la evaluacion fue de aceptacion vy

colaboracion.
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Consulta de Psicologia W

RESULTADOS

Para el momento de la evaluacion:

Area Neuropsicolégica e inteligencia: DDDC-89 durante la sesién psicodiagndstica sugiere
una linea de pensamiento coherente. No se presumen elementos sugerentes de
organicidad cerebral. Por otra parte, DDDC-89 se encuentra en un percentil 50, lo cual
indica una inteligencia término medio.

Inteligencia

50

30
e Percentil

20

Deficiente Inferior al Medio Superior al Superior
termino medio termino medio

Rojas, A. (2024)

Sintesis del Area Socioemocional y Personalidad: DDDC-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. Asi mismo, las habilidades cognitivas superiores tales como la memoria,
percepcion, imaginacion, razonamiento y comprension se encuentran conservadas,
ademas la exposicion de sus ideas es coherente y con sentido de realidad de acuerdo a su
desarrollo cultural.

A nivel general, DDDC-89 presenta una personalidad con caracteristicas de introversion. Es
una persona sensible con una autoestima conservada. Es trabajadora, respetuosa,
empdtica y humilde, indica que tiene metas a futuro por las cuales se encuentra
trabajando a nivel personal y laboral. Su manejo de la ansiedad y el estrés es mediante la

fertidonors
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Consulta de Psicologia W

catarsis de sus emociones. Cuando se le pregunta la razén para la donacién, expresa
“Quiero darle la oportunidad a otras personas que quieran tener hijos y ofrecerles una
buena vida”. Adicionalmente puede establecer e iniciar vinculos de orden social y familiar.
Entre sus valores mas importantes se encuentran el respeto y la honestidad.

Aspecto Psiquico - Examén Mental

Juicio

Comprension
Razonamiento

Memoria

Capacidades Atencionales
QOrientacion en Tiempo y Espacio
Percepcion

Curso del Pensamiento
Afecto -Empatia

Lenguaje

Expresividad

Actitud

Apariencia

W Adecuacion

Rojas, A. (2024)
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HEMATOLOGIA
PRUEBA RESULTADO UNIDAD VALOR DE REFERENCIA
TIPAJE Y RH 0 POSITIVO
—dofa b
A
ELECTROFORESIS DE HEMOGLOBINA "AA"
HEMOGRAMA COMPLETO
RECUENTO DE LEUCOCITOS 11.00 + 103/l 4.00 - 1.0
NEUTROFILOS (%) 775 + % 50.0 - 60.0
LINFOCITOS (%) 12.2 3 % 30.0 - 50.0
MONOCITOS (%) 55 % 20 - 110
EOSINOFILOS (%) 45 4+ % 10 - 30
BASOFILOS (%) 0.3 % 00 - 20
NEUTROFILOS (#) 8.50 4+ 103/l 150 - 6.60
LINFOCITOS (#) 1.30 10°3/uL 1.00 - 3.50
MONOCITOS (#) 0.60 10n3/pL 0.00 - 1.00
EOSINOFILOS (#) 0.50 103/l 0.00 - 0.70
BASOFILOS (#) 0.00 103/l 0.00 - 0.10
RECUENTO DE ERITROCITOS 4.02 3 1076/l 420 - 5.40
HEMOGLOBINA 12.4 3 g/dL 125 - 16.0
HEMATOCRITO 36.0 3 % 37.0 - 470
VOLUMEN CORPUSCULAR MEDIO (VCM) 91.0 fL 804 - 959
HEMOGLOBINA CORPUSCULAR MEDIA (HCM) 30.8 pg 272 - 335
CONCENTRACION HCM (CHCM) 34.0 g/dL 32.0 - 36.0
AMPLITUD DE DISTRIBUCION ERITROCITARIA (RDW) 13.2 % 115 - 145
RECUENTO DE PLAQUETAS 214 10M3/pL 150 - 450
VOLUMEN PLAQUETARIO MEDIO 8.9 fL 60 - 95
QUIMICA ESPECIAL
PRUEBA RESULTADO UNIDAD VALOR DE REFERENCIA
cma:g;mm TRACHOMATIS, ANTICUERPOS IgM 11.10 U/mL 0.00 - 25.00
CITOMEGALOVIRUS ANTICUERPOS IGM 0.25 INDEX
Quimioluminiscencia
WVALORES DE REFERENCIA:
MNEGATIVO <0.90
DUDOSO »=0.99 v <1.20
REACTIVO =1.20
SEROLOGIA
PRUEBA RESULTADO UNIDAD VALOR DE REFERENCIA
VDRL/RPR NO REACTOR

METCODOLOGIA:
SYPHILIS RPR TEST
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INMUNOSEROLOGIA

PRUEBA

VIH IV GENERACION
Electroguimicluminiscencia
NEGATIVO: Menor de 1.0
POSITIVO: Mayor o igual a 1.0

HEPATITIS C CUANTITATIVA
Quimioluminiscencia
NEGATIVO: Mencr de 0.90
DUDOSO: Mayor o igual de 0.90 ¥ Menor de 1.0
POSITIVO: Mayor o igual de 1.0

HEPATITIS B ANTIGENC DE SUPERFICIE
CUANTITATIVA
NEGATIVO: Menor de 0.90
DUDOSO: Mayor o igual de 0.90 ¥ Menor de 1.0
POSITIVO: Mayor o igual de 1.0

QUIMICA ESPECIAL

RESULTADO

0.1

0.01

0.15

UNIDAD
INDEX

INDEX

INDEX

PRUEBA RESULTADO
HORMONA ANTIMULLERIANA 7.970

0-17 afics No establecido.

18-25 afios 1.02 - 14.63 ng/mL
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/mL
41-45 afios 0.01 - 2.99 ng/mL
> 45 afios No establecido

fertidonors

UNIDAD
ng/mL
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PART OF VITROLIFE GROUP”

CGT Bank v3.3.10

NHC: PAT-000032927  Tipo muestra: Sangre (EDTA) Clinica: FERTIDONORS
Nombre paciente: ~ DDDC-89DONOR  Fecha toma 24/01/2024 Doctor: JORGE CASTILLO BASO
Fecha nac. paciente: 21/04/2001 g:";pciém 25/01/2024

Sexo: Muper Fecha fin. (hora): 28/02/2024  12:04

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/fa 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 conecimiento 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), diagnostico
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 biolégica. 2. Secuenciacion NGS de los genes incluidos en el test (listado disponible en
https://cgt.igenomix.es/listado-de-enfermedades/); 3. Analisis bioinformatico de dates 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 método alternativo para: a) gen SMN1: delecion exdn 7; b) gen CYP21A2
mutaciones frecuentes; c) gen HBA1/HBAZ2: deleciones frecuentes; d) gen FMR1: triplete CGG (solo en mujeres); e) gen DMD:
deleciones/duplicaciones frecuentes (solo en mujeres); f) gen F8: inversion intron 22 (solo en mujeres).

x5
IGENOMIX PERU 5.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, oficina 1205, Urbanizacidn Chacarilla del Estanque, Email: e Iﬁgﬁ
laboratoro. peru@igenomix.com, Tel: +51980029360 =

SPA_LF_RP_(GT 012 ES_w22
Soportes (305] 5004948
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LIMITACIONES DEL TEST

« El test CGT Unicamente incluye el analisis de las mutaciones detalladas en el listado, y 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 herenda digénica. No permite detectar grandes reordenamientos
(inversiones, deleciones y duplicaciones de mas de 15 nudedtidos), mutaciones en regiones reguladoras o regiones intronicas
mas alla de las posiciones +3 y -3, ni de expansiones de tripletes salvo aquellas indicadas en la seccion de metodologia. En el
analisis 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 pardmetros 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% segun 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 frecuencia y/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 aparicddn 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
excepdonales (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 dasificacion de las variantes reportadas.

LEGAL/CALIDAD

Este test ha sido desarrollado y sus caracteristicas del desempefio determinadas por Grupo Igenomix. No estd aprobado por
la FDA (Food and Drug Administration). Este test queda clasificado como un test de desarrollo interno para la comunicadon
de resultados dinicos. *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 periodicamente por Igenomix ESPANA y auditado por grupos extemos independientes.

CLAUSULA DE EXENCION

Los servicios de diagndstico genético que realiza IGENOMIX PERU S.A.C estdn destinados exclusivamente a ser interpretados
por profesionales medicos cualificados/acreditados.

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

Cualquier resultado deberd interpretarse en el contexto de todos los resultados clinicos disponibles, en el contexto general de
una evaluacion médica, que deberd ser llevada a cabo por profesionales con formadén clinica y/o diagndstico 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 consecuencias dafiinas temporales que pueda acarrear su uso, y deja
especificamente a discrecién de la empresa el tomar las medidas legales pertinentes en caso de haber un uso impropio de los
estudios y analisis mencionados.

x

IGENOMIX PERU S.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, oficina 1205, Urbanizacion Chacarilla del Estangue, Email: PROUI02629 2 lsﬂﬁ
laboratorio.perud@igenomix.com, Tel: +51980029360 =

SPA_LF_RP_OGT_022_ES_v22
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PART OF VITROLIFE GROUP

LISTADO DE GENES ANALIZADOS

ABCD1, AP1S2, AR, ARSL, ARX, ATPTA, ATRY, BRWD3, BTK, CD40LG, CFTR, CHM, CDL4AS, CUL4B, CYBB, CYP21A2, DO, DKC1, DLG3, DMD, EDA, EMD, FB, F9, FGD1, FMR1, FTSJ1, G6PD, GIB1, GIB2, GLA,
GPR143, HBA1, HBB, HCFC1, HPRT1, HSD1 7810, IDS, ILIRAPLL, IL2RG, KDMSC, LICAM, MECP2, MID1, MTM1, NDP, NROB1, OCRL, OPHN1, OTC, PAKS, PDHAL, PGK1, PHFS, PLP1, POU3F4, POBP1, PRPSI,
RPZ, RPGR, RS1, SH2D1A, SLCI6AZ, SLOBAB, SMNI, SYN1, THOCZ, UPF3B, WAS, ZDHHCS, ZNF711

GLOSARIO

TIPOS DE HERENCIA:
+ AR: Autosomica 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.
» Herenda digénica
En algunas enfermedades, la manifestacién 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 e mismo gen.
RELACIONES ALELICAS:

Mutaciones presentes en las dos copias de un gen.
+ Homocigosis (Hom.):
Cada copia del gen presenta la misma mutadon. 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.
Mutacion presente en una Gnica 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 variacion en el ndmero de copias de un gen o region génica en particular. En términos
generales, indica una deledén o duplicacién 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

Chrom Gan Enfarmadad Tasa du portadores Riasge Residual
" Aaco Adrencleucd o fia 1in 14,000 Lin 2857
X s Discapacidad intelectul singdromics bgada al X tipo 5 (sindrome de Pettigrew) 1 in 500,000 1 i 1,000,000
x - Sirdinome de insersitikdad a bos andnigencs L in 16,639 Lin 37 670
% ARSL Conde depl i pundata braguteletalingsa 1in 350,000 1in 477,528
% B Encefalopatia epiptica infanti| lempranatipo 1; Trastomaos del desamolio asociades al gen ARN 1in 37,008 Lin g4 815
i ATETA Enfermedad de Menkes; Sindrome del cusma cocipital 1 in 150,000 1R S01,722
X ATRX Sindrome de discapacioad intelechual v facies hipotdrica igado al X; Sindrome de alfa talssemia v discapacidad | | in 500,000 1in 919,360
inbelectusl
X Bl Discapacidad int=lectual ligada o X tipo 53 10 45,000 10 65 000
* BT Agammaglabulinemia igada 2l X (XLA) tipa 1 1in 126,55 1in 275,310
x DG Sindrome dé hiper-IgM tipo | {inmunodeficiendia ligada al X con hiper-IgM tipo 1) 1 in 250,000 Lin 532,258
® CHM Comideramia 1in 33,334 Lin 64,000
x OL4AS Siedimme de AlDort igado X Lin 34,622 Lin 72,761
x s Discapacidad intehectunl sindromécs bgada al X tipo Cabezas 1 in 500,000 1 i 636,300
X [a: :] Enfernedad graruomatoss ordmic Igada al X 1 in 100,000 1in 250,000
x DoX Lisencedalia tipo 1 igada al X 1 in 50,000 Lin 158,748
] [l Discueratoss congénits hgads al cromasoma X i n 350,000 1 in 459,555
% [+T=] Discapacidsd intelectusl no sindrimics ligads sl X tipo 50 1 in 45,008 1 i 100,000
X oMD Distrofia muscular de Duchenne/Becer 1in 2,942 1in 58819
X EDA Dissplarsia et odénmica hipoh idritica tipo 1 igada al X Lin 5715 Lin 10610
x EMD Distrofia mscular de Emery- Drefuss Bpo | igada al X 1 in 85,496 <1 i 1,000 000
x = Hemalika & 1 in 4,635 <1 in 16,550
% Fa Hemofiks B 1 in 15,000 <1 in 29,000
X FED Sindrome de Aarskog-Scott; Discapacdad intelectLal snanimica kgada al X tipo 16 1 in SO0000 1in 937499
x M Sindrome de X-ragh <1 in 268 <1in 37,000
X ETSi Discapacidad intslectual ligada & X tipo 44 10 45,000 NA
% GFD Anemia hemolitics por deficenca de GEPD (lavisma) inis <1in 241
M el Meuropatia de Charcot-Marie-Tooth kgasda al X tips 1 1in 15,161 Lin #4254
X GA Enfermedad de Fabry 1in 35,031 <1in 217000
x R143 Albiniss e oouler tipo 1 (Bpo Neftheship-Falls) 1n 41,858 <1 in 48,000
x HORCL Descapacided inteloctual ligads o X tipo 3 {acd emia metiimakinics y homadsteinemis tipo i) 1 in 500,000 A
x HPRT1 Sindrome de Lesch-Myhan Lin 145,204 1 in 382,608
] HEDI7B10 Enfarmadad mite ondrial HED10 1 in 500,000 1 in 1,000,000
% s i opoiis Acand s Tipo 2 1in 38,000 1in 50,827
% ILIRAPLE Discapacidad intslectual no sindrdemics ligads & X tipo 2134 1 in 45,000 1 in 90 000
x WING Inmurodeficiencia combinada grave igada al X 133,334 <1 in 84,000
x KDIMSC Decapacided intelectual sindrdmica bgads al X tipo Claes-Jensen 1 i 500,000 1 i 1,000,000
% LICAM Sirdireane L1 1 in 15,000 <1in 43,000
¥ MECPZ Encefalopatis neonstal grawe; Sindrome de Rett 1 in 500,000 1 i 1,000,000
x MID1 Sindirome: de Opitz GBS ligado al X tigo 1 L 137 Lin93
x MTML Fhopatia mictubuar §gada al X Lin29412 <1in 140,000
x P Enfermedad de Mame 1in 50,000 <1 in 1,000,000
M WRDB 1 Hipoplasis advenal congénita 1in 35,000 <1 in 65,000
X kL Sirdirome e Lowe; Enfermedad de Dent tipo 2 Lin 357,144 <1 in 1,000 000
X CPHNL Dimcapacidad intelectunl ligada sl X con hipoplsia cemsbelons v aparienca facsl detintia 1 in 00,000 1 i 1,000,000
x arc Déicit de ornitina transcarbami s L in 37,667 =1 in 56,000
x PAKS Decapacided imelechual no sndrimica lgada o X tipo 30 1 in 45,000 L i 90 000
X POHAL Déficit de piruvatn deshidogenasa E| afs WA WA
® PaX1 Deficiencia de fosfoglioemto quinasa 1 1 i 500,000 1 1,004, 000
x PHFE Dscpacidad intelectnl sindromic kgada al X tipo Sdens 1 in 500,000 1 i 916,000
% PLPL Envdermidad o Pel Zas- MerT bacher 1in 91838 1in 113,109
i POLIFS Sarders ligada al X tipo 2 1in §%6,112 <1 in 1,000 000
X PR Sirdrome de Rerpenning 1 i 50,000 Lin 107,142
X PapsL Enermedades reiaoonads con PRPS] <1 in 50,000 <1in 221,008
X 1] Retincs s pigmentana Bipo 1 1in 177778 1in 249,736
® RFGR Retics s pigrmentaria Hipo 3 Distrofia de conos y baston s lgada & X 1in 31,373 1in 35,705
M sl Retinnguisis 10 25,000 Lin 44,241
x SRDIA Sindrome: linfopriferatva igach 2l X tipo 1 <1 in 500,000 <1 in 629,000
x SLC16A2 Sincinome de Allan- Henndon-Dudiey 1in 30,000 Lin 67 647
x SLEAR Sieimme de GéIcE de creatina cenebral tpo 1 NA MA
X [ Epileprsia lgaca al X con problemas de aprendizaje v Uas omos oon ductuales 1 in 45,000 Lin 55,588
X THOC2 Discapacidad intelecual Bgada al X tipo 12/35 1 in 500,000 L
% 1.2 Descapacidad intelechal sindrimé bgada al X tipo 14 1 n 45,000 1 in 49,500
© WS S g8 Wiskatt- M rch; Trombaotopena kyada al X 1 in 500,000 <1 i 1,000 00
X FOHHCS Discapacicsd inshectual singrinics kgads al X tipo Raymond 1 in 45,000 1 in 60,000
x DETLL Discapacidad intelectual ligada o X tipo 97 L i 45,000 L 54 000
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Chiaim Gan Enfarmadad Tass da portadores Rissgo Residual
7 OFTR Fibrosis quistica 1im25 lim833
& CYPRIAT Hiperplasia adeenal congdnita por défict de 21-hidrouilass LT lmi2z
13 GIBZ Sordera autosémica recesia tipo 1A; Sorder digénica GUEZ /GIBE Lin40 Lin483
% HBAL Alta talasemia 1im30 1in1%4
15 HBAZ Alla talasemia 1n30 Lini%4
BB Hemosg lotinopatias ssodadas al gen HBE 1in&7 Lim4le
5 MM Atrofi museular espinsd 1in36 1in 863

WA o data prevalende unknonn

.
IGENOMIX PERU 5.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, oficina 1205, Urbanizacién Chacarilla del Estanque, Email: eocccomaem & | 6 %
laboratorio. peru@igenomix,com, Tel: +51980029360 &

SPA_LF RP_OGT 022 BS_ 22
Soporie; (305) 5004548

fertidonors



fertidonors.com



