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Fotos de la infancia del donante

DATOS FISICOS
INFORMACION GENERAL

Tipo de sangre:

Origen étnico:
Fecha de Nacimiento:

Peso:
30/06/2002
F Nacionalidad: Estatura:
Colombiana Color de ojos:

=] Profesion:

. ) Color de piel:
Lic. en Ing. en Seguridad

Industrial e Higiene Ocupacional Color de cabello:
@ Estado civil: Textura de cabello:

Soltera ,

Estructura osea:

,‘, Religion: Nari

Cristiana ariz
Y Signo: Labios.

Cancer Menton:
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B+

Latina

48 kg

1.55 cm
Marron
Triguena clara
Negro
Rizado
Mesomorfo
Pequena
Gruesos

Cuadrado
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DATOS Y EXPERIENCIAS PERSONALES

1. ¢Cual fue tu experiencia mas divertida?

R: Pasar tiempo con mi familia es algo que yo disfruto muchisimo, sobre todo cuando
ese nombre lo lleva no solo tu circulo familiar sino que también se anexan amigos,
amigos de tus padres, mentores, etc. Recuerdo un campamento que realizamos como
familia donde fuimos al menos 4 familias y un par de amigos. Los que éramos mas
jovenes alquilamos una casa en Las Tablas, Los Santos, y planificamos ir a la playa. Cada
familia preparo su especialidad en la cocina, también realizamos juegos de interaccion
entre nosotros y nos conocimos mucho mas. Recuerdo haber pasado momentos muy
divertidos junto a los que somos mas jovenes y quedarnos hasta tarde jugando juegos
de mesa y riendonos mucho. Es una experiencia que deseo repetir todos los anos en las
vacaciones porque me hace darme cuenta de que pasar momentos de calidad en
familia es muy importante.

2. ;Cual fue tu experiencia mas feliz?

R: Cuando fui voluntaria en mi universidad y conoci a demasiados chicos de otros
paises, todos de la region centroamericana. Pude desenvolverme perfectamente,
relacionandome con ellos y hacerlos sentir como en casa. Les estuve tomando fotos y
haciendoles entrevistas. Recuerdo haber llegado a mi casa con mucha felicidad porque
Nno me imaginé jamas teniendo un intercambio cultural de tal magnitud. Conoci muchas
culturas en un mismo evento durante 5 dias.

3. ¢Cual fue tu momento de mayor orgullo?

R: Cuando viajé sola por primera vez a mis 19 anos porque pude realizar todos mis
tramites sola, me volvi mucho mas independiente y mucho mas fuerte, confiada de que
soy perfectamente capaz de lograr las cosas que me propongo. En el viaje de regreso,
mi padre me encomendo que regresara a Panama con mi abuelo de 95 anos y fue todo
un reto. De la misma manera, me siento orgullosa de que pude lograrlo.

4. ;Qué experiencia de la infancia te caus6 mayor impresion?

R: De nina, siempre mis padres me mantuvieron en una zona de confort, nunca me
cambiaron de escuela y donde estudiaba era una escuela muy pequena donde todos se
conocian y siempre eran los mismos. Hasta que lleguée a 8vo grado y mis padres me
cambiaron a una escuela muchisimo mas grande y con mas salones por curso. Lo cual
me tomo por sorpresa, No espere que me cambiaran de colegio y que el cambio fuera
tan drastico. Tuve muchos sentimientos encontrados y mucho miedo porque sentia
que no era la nina que solia tener muchos amigos y que no le agradaria a nadie. Era muy
timida hasta que me fui desenvolviendo poco a poco y fui haciendo muy buenos
amigos.
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5. ¢Qué experiencia de tu vida fue la mas triste?

R: Cuando mi abuelo de 95 anos se resbald y se rompio la cadera. Lo llevaron a un hospital
publico de muy mala atencion donde estuvimos 2 dias sin saber nada de él. No nos daban
respuestas, no sabiamos qué era de él. Fue una experiencia horrible, lloraba mucho por mi
abuelito. No soportaba la idea de saber que estaba solo y adolorido y no podia estar con
el. Lloraba mucho por pensar en todo esto.

6. ;Cual fue tu experiencia mas peligrosa?

R: Cuando inicié la universidad, también inicié un pequeno emprendimiento en el que
vendia maquillaje. Me iba muy bien para ser algo casual y eso siempre me permitia
mantener un dinero ahorrado para las cosas que quisiera comprarme por mi sola.
Normalmente entregaba en las estaciones del tren, pero habia ocasiones donde para
concretar la venta debia ser entrega a domicilio. A veces eran lugares donde las apps de
entrega no llegaban, entonces para ganarme ese dinero me exponia yendo yo sola en bus
y luego caminando a entregar. En una ocasion, me toco entregar en Concepcion y yo
nunca habia ido alli, pero antes de ir me asegure de saber el lugar exacto para no sacar mi
teléfono y también ir con la ropa mas informal que tenia y con menos cantidad de
pertenencias.

7. ¢Cual fue tu experiencia mas aterradora?

R: Recuerdo que en una ocasion tuve un sueno vivido que parecia muy real, o al menos asi
se sintio. Una noche estaba muy dormida y me desperté sin poder moverme. La
desesperacion que tenia dentro de mi era horrible y solo podia abrir un poco los ojos
porque mi cuerpo estaba completamente paralizado. En ese momento, empeceé a
escuchar muchas voces que me hablaban al oido como durante un minuto, luego se
callaron y pude recuperar mi movilidad poco a poco. Tiempo después investigue y es un
fenomeno conocido como paralisis del suefo. Nunca mas volvi a experimentar algo
parecido.

8. Describe las mejores vacaciones que has tenido.

R: En 2022 viajé a Colombia sola y me hospedé con mis tios mas jovenes. En esas
vacaciones fuimos a un tour por Santa Marta que incluyd muchisimas actividades,
incluyendo lanzarme por una tirolesa sobre la orilla de la playa, visitar playas de aguas
cristalinas, comer muchas cosas variadas, visitar un acuario que quedaba en una isla,
viajes en bote hacia otras islas, pasear la ciudad por la noche y un monton de fotos super
divertidas.
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9. ;Cuales eran tus suefos cuando eras nino/a?

R: Siempre tuve el sueno de querer conocer el espacio. Siempre fui muy curiosa y para
mi era impresionante pensar que habia mas planetas fuera del nuestro y que no
sabiamos exactamente queé podriamos encontrar en ellos. También tuve el sueno de
querer viajar a lItalia y convertirme en una gran chef de las mejores pizzas. Siempre
quise ser una gran cantante y bailarina, aunque pude desarrollar mi talento en el canto
de adolescente, mi sueno fue participar en las series de Disney donde cantaban y
bailaban.

10. ;Cuales son tus metas en la vida?

R: Deseo ser una persona sabia en el futuro, que nunca pare de estudiar y de querer ser
mejor en la vida. Una excelente madre de familia, buena esposa y una gran profesional.
Deseo aportar al pais que me vio crecer lo mejor en conocimientos en cuanto a
Seguridad Industrial e Higiene Ocupacional y lograr levantar ese campo que
actualmente se encuentra en decadencia en nuestro pais. Deseo graduarme vy
especializarme para obtener un puesto de rango en la CSS para transformar lo que se
ha venido haciendo por tantos anos y cambiar la cultura de higiene en las empresas
panamenas.

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

R: A la Unica persona a la que querre por siempre tener como idolo es a Jesus. He visto
como la vida de muchas personas cambia cuando le conocen. He visto familias
destruidas volver a recuperarse gracias al amor de Jesus. Para mi son impresionantes
las ensenanzas y la sabiduria que impartia a sus discipulos, sobre todo la paciencia con
la que los comprendia. Por Jesus nunca fueron juzgados y siempre en el encontraron un
amigo incondicional que no cambiaba su palabra, que se mantenia fuerte en medio de
la adversidad y que siempre era compasivo.

12. ; Qué valor(es) clasifica usted como los mas importantes?

R: Puedo mencionar la humildad porque es la que, aun siendo grandes, nos permite
tener mas grandeza. La compasion porque siempre los mas vulnerables y el
menesteroso necesitaran de la ayuda de alguien mas. De todos estos, el mas
importante es el amor. El verdadero amor puede curar el peor de los males, aunque
estos terminen siendo fatales. El amor incluso nos recuerda la esperanza, la felicidad y
el contentamiento en todo tiempo.
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13. : Qué palabras describen tu personalidad?

R: Alegre, siempre llevo una sonrisa conmigo. Carifiosa, me gusta dar amor a los que
amo. Hospitalaria, me gusta hacer sentir a las personas como en casa, que tienen un
apoyo y un servicio en mi para lo que necesiten. Intensa, porque muchos amigos me
dicen que cuando quiero algo no me canso y me vuelvo incluso fastidiosa. Controladora,
porque a veces me gusta tener el control de las cosas y manejarlas a mi gusto.

14. Describe tus fortalezas.

R: Soy una chica que no se conforma con lo que ve, sonadora, hecha para grandes
cosas, lider en mi comunidad de la iglesia, consejera para muchas de mis amigas.
Cuento con una excelente familia que me apoya muchisimo. Tomeé la decision de cursar
una carrera que me apasiona y tengo el potencial para cambiar la sociedad y Panama
con ella.

15. Describe tus debilidades.

R: A veces me permito aplazar las cosas que debo hacer, trabajar a ultimo minuto. Suelo
decir que si a muchas cosas y luego la sobrecarga de trabajo es horrible. Suelo
procrastinar las tareas que tengo para el dia. A veces soy descuidada y un poco
despistada. Tengo una memoria que olvida con facilidad pequenos detalles o cosas que
no considero importantes.

16. ;¢ Cuales son tus habilidades artisticas?

R: Sé cantar, lo hago en el coro de mi iglesia, me apasiona la musica. A veces escribo
para mi misma pequenos versos en mi telefono. Soy muy creativa, me gusta realizar
mezclas de las canciones que canto, siempre muy variadas. Me gusta bailar, aunque
solo lo hago por diversion. Me gusta trabajar las cosas hasta que se vean visiblemente
bonitas. Me gusta el lettering a la hora de estudiar y de realizar mis apuntes.

17. : Qué idiomas dominas?

R: Domino el inglés. De nina siempre lo estudié y a lo largo de mi vida he tomado cursos
de reforzamiento. Puedo mantener fluidamente una conversacion con una persona de
habla nativa. Es una de mis habilidades que puedo desarrollar en mi futuro lugar de
trabajo y creo que abre muchas puertas en la vida profesional.

18. ¢ Cual es su ocupacion?

R: Soy estudiante de la carrera Ingenieria en Seguridad Industrial e Higiene Ocupacional.
Actualmente curso el primer semestre de 3er ano (5to semestre).
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19. Enumere cualquier pasatiempo que pueda tener o haya tenido.

R: Me encanta sembrar y regar mis plantas. Disfruto mucho leer sobre temas
interesantes y que ocupan mi campo de estudio. Amo investigar sobre cosas que me
pueden ayudar en el futuro. Deseo tener el habito de leer mucho mas. Suelo pasar mi
tiempo viendo series de television y videos sobre maquillaje. Me encanta ir a la
universidad solo a estudiar en los salones.

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

R: Panama es el pais que me vio crecer y me dio la oportunidad a mi y a mis padres de
tener una mejor calidad de vida, por eso lo amo y honro mucho. Amo su cultura y la
diversidad de paisajes que tiene. Me gustaria algun dia conocer Boquete y adentrarme
en ese precioso clima y esos paisajes.

21. ;Cuales paises has visitado?
R: Solamente he visitado el pais donde naci, Colombia.

22. ;Cual es tu época favorita del ano y por qué?

R: El invierno. Los dias de lluvia son dias que refrescan mucho el cuerpo y, sobre todo, es
una época donde los panamenos experimentamos un clima distinto porque la mayoria
de los meses del ano hace calor. La época donde la brisa es fria y no hay mucho sol es la
mejor para mi.

23. ;:Qué deporte te interesa?

R: Me interesa mucho el voleibol. Cuando estaba en la escuela lo practicaba mucho en
mis clases de educacion fisica y siempre que voy a la playa es la mejor oportunidad para
practicarlo con amigos. Tambiéen ver futbol es muy apasionante para mi.

24. ;Qué tipo de deportes practicas o has practicado?
R: He practicado el voleibol de grande y de nifa el tenis.

25. ;Manejas bicicleta?
R: Si, aprendi desde nifla a manejar bicicleta.

26. Indique que instrumentos musicales toca o ha tocado.

R: De nina aprendi a tocar el piano. Tuve muchos profesores hasta que me inscribi en un
curso de musica.
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27. ;Cuantas horas de sueno tienes en una noche promedio?
R: Suelo irme a dormir entre las 10:30 PM hasta las 7:30 AM. De 8 a 9 horas de descanso.

28. ;Utilizas anteojos?

R: Solo los utilizo para estar frente a la computadora, ya que mi vista se irritaba
demasiado por pasar mucho tiempo frente a la pantalla estudiando, pero esto me
empezo a suceder cuando entré a la universidad.

29. ;Fumas?
R: No.

30. ;Comes sano?
R: Si, mi madre siempre me inculco buenos habitos alimenticios acompanados siempre
de multivitaminas y suplementos para dar energia y descansar.

31. ¢Cuanto alcohol bebe en promedio por semana?
R: No bebo alcohol. Solo lo llegué a probar una vez en 2021y no me gusto para nada.

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

R: Me encantan los animales. Siempre disfruto ver perritos y mis animales favoritos son
el perro y los peces. Tengo un Yorkshire Terrier de tres anos al que consiento como si
fuera mi hijo.

33. ;Qué tipo de musica te gusta?

R: Mi amor por la musica me ha llevado a escuchar y cantar todo tipo de género. Disfruto
mucho escuchar el tipico, el vallenato, el rap, el country y el estilo Rock Pop
Contemporaneo, al que también se le conoce como Worship. Todos estos géneros con
letras que alaben y exalten el nombre de Dios.

34. ;Cual es tu libro favorito?

R: No tengo un libro favorito porque no me inclino a leer sobre novelas o temas
especificos. Lo que suelo leer siempre son articulos cientificos de revistas, paginas web
y la Biblia.

35. ;Cual es tu color favorito?
R: Mi color favorito desde nifia siempre fue el morado.
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36. ;Cual es tu tipo de carro favorito?

R: Los SUV porque se puede encontrar comodidad en algo no muy grande ni tampoco
muy pequeno, pero siempre a mi parecer lo mas importante es que pueda cumplir con
las necesidades que tengo en la época de mi vida.

37. ¢Cual es tu comida favorita?
R: Mi comida favorita es la italiana. Siempre disfruto de una rica pasta o un rico
ladopsomo.

38. ¢ Cual es tu pelicula y/o director favorito?
R: Mi pelicula favorita por siempre sera la saga completa de Maze Runner, una
emocionante pelicula postapocaliptica donde los mas jovenes luchan por sobrevivir.

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

R: Si, he asistido al menos a 10 cursos entre presenciales y virtuales. También realicé
voluntariado en un evento cultural de universidades interestatales centroamericanas
durante 5 dias en mi universidad en 2024 y fue para mi una experiencia hermosa.

40. ;A qué famosa te pareces?

R: Siempre me suelen decir que mi voz es muy parecida a la de una cantante llamada
Damaris Guerra y fisicamente me siento muy identificada con Waleska Morales.
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DESCRIPCION PERSONAL
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CARACTERISTICAS FAMILIARES

MAMA

Edad: Nacionalidad:
50 Panamena
Estatura: Profesion:
1.50 cm Gerente de tienda
Peso: Color de piel:
52 kg Blanca
Estado de salud: Color de cabello:
Saludable Castano
Fecha de Nacimiento: Color de ojos:
23/05/1974 Marrén

ABUELA MATERNA
Edad: Nacionalidad:
72 Colombiana
Estatura: Profesion:
1.49 cm enfermera
Peso: Color de piel:
58 kg Blanca
Estado de salud Color de cabello:
Saludable Castafo oscuro

Fecha de Nacimiento:
09/07/1951

Color de ojos:

Marron

PAPA

Edad:

45

Estatura:

1.65¢cm

Peso:

74 kg

Estado de salud:
Saludable

Fecha de Nacimiento:
22/09/1978

Nacionalidad:
Colombiana
Profesion:
Técnico de
refrigeracion
Color de piel:
Morena

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

Marron

ABUELO MATERNO

Edad:

72

Estatura:

1.70cm

Peso:

Estado de salud:
Fallecido

Fecha de Nacimiento:
30/07/1950
Fecha de muerte:
10/06/2022

fertidonors

Nacionalidad:
Colombiana
Profesion:
Mecanico

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:
Marron

Causa de muerte:

Paro cardiaco
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ABUELA PATERNA ABUELO PATERNO
Edad: Nacionalidad: Edad: Nacionalidad:
70 Colombiana 96 Colombiana

. Profesion: _—
Estatura: coe Estatura: Profesion:
1.45cm or'nzra . 170 om Agricultor
Pesoft: Color de piel: Peso: Color de piel:
56 kg Morena 72 kg Blanca
Estado de salud Color de cabello: Estado de salud Color de cabello:
Saludable Negro En cama, se rompiola Canoso
Fecha de Nacimiento: Color de ojos: cadera por una caiday Color de ojos:
08/08/1953 Marron oscuro

tiene arritmia cardiaca Azul
Fecha de Nacimiento:
28/12/1927
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Consulta de Psicologia W

INFORME GENERAL DE EVALUACION PSICOLOGICA

DATOS PERSONALES
Nombres y Apellidos: DMVV-82
Fecha de Nacimiento:30/06/2002

Grado de instruccidn: 5to semestre de Ingenieria en Seguridad Industrial e Higiene
Ocupacional

Religién: Cristiana

Estado Civil: Soltera

Historia Clinica (aspectos relevantes): Antecedentes Familiares: DMVV-82 no reporta
antecedentes de discapacidad ni trastornos psiquidtricos asociados a sus familias
maternas y paternas.

Por otra parte, DMVV-82 indica los siguientes antecedentes personales:
- Niega operaciones
- Niega hospitalizacion
- Niega pérdida del conocimiento
- Niega consumo de sustancias ilegales
- Rendimiento académico bueno durante la primaria y secundaria

En la actualidad DMVV-82 reporta:
- Alimentacion sana y balanceada
- Habitos de suefio adecuados
- Noingiere medicamentos
- Le interesa la musica, el canto, la cocina, la moda y viajar.

EVALUACION PSICOLOGICA:
Se utilizaron los siguientes instrumentos:

* Entrevista personal

s Test del Dibujo Libre

¢ Test Persona Bajo la Lluvia

s Test Proyectivo HTP

s Test de Bender

e Test de Matrices Progresivas de Raven

Es importante destacar que su actitud ante la evaluacidn fue de aceptacidn y
colaboracion.
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Consulta de Psicologia W

RESULTADOS

Para el momento de la evaluacién:

Area Neuropsicolégica e inteligencia: DMVV-82 durante la sesién psicodiagnéstica sugiere
adecuada organizacion del pensamiento y las ideas (Pensamiento abstracto). No se
evidencian elementos sugerentes de organicidad cerebral. Por otra parte, DMVV-82 se
encuentra en un percentil 50, lo cual indica una inteligencia término medio.

Inteligencia
60

50

. /\
. /\

Deficiente Inferior al Medio Superior al Superior
termino medio termino medio

Percentil

Rojas, A. (2024)

Sintesis del Area Socioemocional y Personalidad: DMVV-82 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 su consciencia era ldcida, orientada en tiempo y espacio, con una capacidad
atencional voluntaria y sostenida. Asi mismo, las habilidades cognitivas superiores tales
como la memoria, percepcidn, imaginacién, razonamiento y comprensién se encuentran
conservadas y adecuadas, pudiendo describir situaciones de la vida cotidiana.

A nivel general, DMVV-82 se presenta como una persona alegre, risuefia, carifiosa,
sensible, empatica, analitica, compasiva y resiliente. Asimismo, muestra wvalores
tendientes a la humildad y la honestidad. Cuenta con una autoconfianza y autoestima
conservada. Ademas, cuando se le pregunta la razon para la donacién, expresa “Es una
oportunidad para ayudar a gue nazca una vida”. Adicionalmente tiene la capacidad de
establecer e iniciar vinculos de orden social y familiar.
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Consulta de Psicologia W

Aspecto Psiquico - Examén Mental

Juicio |
Comprension
Razonamiento
Memaoria

Capacidades Atencionales
Orientacion en Tiempo y Espacio |
Percepcion
Curso del Pensamiento
Afecto -Empatia
Lenguaje
Expresividad
Actitud
Apariencia

W Adecuacion

Rojas, A. (2024)

No se evidencian elementos gque sugieran la presencia de un trastorno psicotico,
discapacidad cognitiva, psicopatia o parafilias.
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Hematologia
HE| RAMA
FORMULA ROJA
Eritrocitos 4.34 x 13"5 4.00 - 6.20 x 10% pL
[
Hemoglobina 14.3 9% 11.0 - 17.0 g/dL
Hematocrito 39.2 % 35.0-55.0%
Volumen Globular Medio 90.3 fiL 80.0-100.0 fL
Concentracion Media de Hemoglobina 328 Pg 26.0 - 34.0 pg
Concentracion Media de Hb Corpuscular A 365 gidL 31.0-35.5g/dL
AD.E. 14.0 % 10.0 - 16.0 %
Plaguetas x mm3 A 423 mil 150 - 400 mil
Leucocitos x mm3 5.9 4.0-12.0
FORMULA LEUCOCITARIA ( % )
Meutrdfilos Totales v 41.4 % 50.0 - B0.0 %
Linfocitos A 517 % 25.0 - 50.0 %
Monaocitos 55 % 2.0-10.0%
Eosinofilos 1.0 % 0.0-5.0%
Basdfilos 0.4 % 0.0-2.0%
FORMULA LEUCOCITARIA EN CIFRAS ABSOLUTAS
Meutrdfilos Totales 25 2.0-8.0
Linfocitos 3.0 1.0-5.0
Monocitos 0.3 0.1-1.0
Eosindfilos 0.1 0.0-0.4
Basdfilos 0.0 0.0-0.2
Verificado por: Supervisor
Ti INEO Y FA R RH
Tipo Sanguineo B
Factor Rh Positivo
Inmunologia
H VIDA
Antigeno de Superficie de Hepatitis B (HBsAg). 0.05 indice, i Negativo i <0.13

Positivo i >=0.13

Técnica: ELFA, Ensayo de fluorescencia ligado a Enzimas.
Verificado por: Supervisor

HIV 0.02 RFV Negativo < 0.25
Positivo »= 0.25

Metodologia: Ensayo de Fluorescencia Ligado a Enzimas (ELFA)
Verificado por: Supervisor

HEPA V), A ER

Hepatitis C (HCV), Anticuerpos 01 Mo Reactivo: Menor de 1.0

Reactivo: Mayor o igual a 1.0
Verificado por: Supervisor

HLAMYDIA TRA TiS, A M

CHLAMYDIA TRACHOMATIS, ACS IGM 0.1 Index <0.9: No detectable
0.91 - 1.1: Zona Gris
=1.1: Detectable
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VDRL

MV IGM, VIDA

CITOMEGALOVIRUS IgM (CMVM)

PRUEBA

HORMONA ANTIMULLERIANA
0-17 afios 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

DMVV-82

Serologia

NO REACTIVO

Pruebas Especiales

0.25 indice, i

RESULTADO UNIDAD
11.500 % ng/mL
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NO REACTIVO

Negativo < 0.70
Dudoso = = 0.70 - < 0.90
Positivo: > = 0.90

VALOR DE REFERENCIA
0.800 - 11.300
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Igenomix
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CGT Bank v5.4.10

Informacion Paciente Informacion Muestra Informacion Clinica

NHC: PAT-000034758 Tipo muestra: Sangre Clinica: FERTIDONORS
Nombre paciente: ~ DMVV-82 DONOR ;e:zt::_ﬂ'la 06/05/2024 Doctor: JORGE CASTILLO BASO
Fecha nac. paciente: 30/06/2002 Fecha re;::epclérl: 08/05/2024

Saxo: i Fecha fin. (hora): 04/06/2024  10:51

Grupo étnico: Hispano

Indicacién: Sin antecedentes familiares

RESULTADOS DEL TEST
POSITIVO
El individuo es portador de:

Sordera autosémica recesiva tipo 1A; Sordera digénica, GJB2/GIB6

Gen: GlB2 Alelos: Het
Cambio ADN: NM_004004,5:c.-23+1G>A Herencia: AR
Cambio proteina: - OMIM fenotipo: 220290
Clasificacion de

variante: Patogénica / Probable Patogenica

INTERPRETACION DE RESULTADOS DEL TEST

En general, este resultado positivo no supone implicaciones clinicas para la persona portadora, ya que existe otra copia
normal de los genes recesivos indicados en la tabla que aporta informacion suficiente para una correcta funcion bioldgica. De
cara a la descendencia, la probabilidad de transmision de esta/s variante/s es del 50% de forma independiente para cada una
de ellas. Para reducir el riesgo de tener descendencia afectada, la pareja o donante de gametos debe ser negativa para los
genes incluidos en la tabla. Esta informacion podria ser dinicamente relevante para sus familiares directos y para su
descendencia.

Si un paciente y su pareja reproductiva son portadores de una mutacion en el mismo gen asociado a herencia recesiva, existe
un 25% de riesgo de descendencia afectada. Si una paciente es portadora de una variante en un gen con herencia ligada al
X, existe un riesgo del 50% de que la descendencia sea portadora de la misma. Los descendientes varones portadores de la
variante podrian presentar sintomas de la enfermedad mientras que la descendencia femenina portadora, a priori, no
presentara sintomatologia o en caso de hacerlo se esperaria leve.

El riesgo de tener hijos afectados por enfermedades causadas por aquellos genes analizados en el test v en los que no se ha
identificado mutadon 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 v del consentimiento
informadao).

IGENOMIX PERU 5.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, oficina 1205, Urbanizadén Chacarilla del Estanque, Email: I ?
laboratorio, peru@igenomix.com, Tel: +51980029360

A_L_F_RP_CGT_022_ES_v30

Soporte: (305) 501-4948
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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 queé 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 diagnostico 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). EI CGT interroga miles de variantes de
ADN usando tecnologia de alto rendimiento (secuenciacion de tipo NGS, Next Generation Sequencing).

COMENTARIOS
Ninguno

METODOLOGIA DEL TEST

Extraccion de ADN de la muestra biolégica, generalmente sangre o saliva, y andlisis del exoma completo mediante NGS,
incluyendo captura y secuendacion de todos los exones del genoma humano y otras regiones genéticas de interés donde se
encuentran la mayoria de las variantes que causan enfermedades monogénicas. Analisis bioinformatico de datos secuenciados
(pipeline bioinformatico v3.0). Los pardmetros de calidad incluyen, entre otros, que todas las muestras informadas tendrén un
minimo de 7GB de datos secuenciados, con un valor minimo de cobertura media de 75x, y un analisis de profundidad de
cobertura para un listado de 68.000 posiciones de ADN donde localizan variantes patogénicas conocidas. Andlisis por métodos
complementarios a la NGS de los siguientes genes, si se incluyen en el test: gen SMN1: delecion exdn 7; gen CYP21A2
(Hiperplasia adrenal congénita, clasica): mutaciones frecuentes; gen HBAL/HBAZ2: deleciones frecuentes; gen FXN: triplete
GAA; gen FMR1: triplete CGG (solo en mujeres); gen DMD: deleciones/duplicaciones frecuentes (solo en mujeres); gen F8:
inversion intron 22 (sdlo en mujeres). Segln nuestros estudios de validacion, las muestras informadas tendran una tasa de
deteccién analitica de variantes de tipo SNV cuando la muestra control NA12878 (Control positivo) presente el siguiente
parametro de “"PASS value”: NA12878 Sensibilidad SNV 2 0.97000.

LIMITACIONES DEL TEST

En la poblacion general, existe un riesgo de 3-5% de defectos congénitos causados por factores genéticos y/o no genéticos,
no detectados por este tipo de pruebas.

Analiticamente, la prueba 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, multifactoriales ni de herencia
digénica. No permite detectar grandes reordenamientos (inversiones, deleciones y duplicaciones de mas de 15 nucledtidos),
mutaciones en regiones reguladoras o regiones intrénicas mas alla de las posiciones +3 vy -3 (excepto si se indica lo contrario)
o localizadas en areas de baja cobertura (<7x), ni de expansiones de tripletes salvo aquellas indicadas en la secddn de
metodologia. En el analisis de variacion en el nimero de copias, en caso de resultado normal, no se puede discernir si ambas
estan en distinto alelo (no portador) o si estan en el mismo (en cis) y, por tanto, existen cero copias en el otro (portador
silencioso, no detectado). La sensibilidad clinica del CGT es variable para las distintas enfermedades. En particular, la
sensibilidad para el gen SMN1 es de aprox. 96% dado que no se analizan mutaciones puntuales ni pequenas
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).
Respecto al gen HEXB, el 30% de los pacientes afectados son portadores de una delecion de 16kb no incluida en este test.
Por tanto, un resultado negativo reduce significativamente pero no excluye al 100% la posibilidad de ser portador (ver tabla
de riesgos residuales). La presencia de pseudogenes y/o polimorfismos de baja frecuencia y/o homopolimeros podria dar
lugar a falsos positivos y negativos. Ademas, un resultado negativo para las variantes analizadas no excluye la posibilidad,
aungue poco probable, de aparicion de novo en la descendencia. 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 patogenicidad de las 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.

IGENOMIX PERU 5.4.€, Av. Del Pinar 110 - 114, ofidina 1205, Urbanizadén Chacarila del Estanque, Email: N ?
laboratorio. peruiigenomix.com, Tel: +51980029360
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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 intemo para la comunicacién
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 intaerpretados
por profesionales médicos cualificados/acreditados.

Los resultados obtenidos en estas pruebas y la informacién 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 evaluacién médica. 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 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 resultados
obtenidos por 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.

IGENOMIX PERU 5.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, ofidna 1205, Urbanizaddn Chacarilla del Estanque, Email: PRO0GLOISA2 3 | ?
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Sordera autosomica recesiva tipo 1A; Sordera PADRE PORTADOR  MADRE PORTADORA
digénica, GJB2/GIB6 ®

éQué es Sordera autosomica recesiva tipo 1A; o)
Sordera digénica, GIB2/GIB6? T

La pérdida auditiva no sindrémica relacionada con GJB2 es una afeccion
autosdmica recesiva causada por variantes patogénicas en el gen GIB2.
Esta afeccion también se conoce como DFNB1.

una discapacidad auditiva neurosensorial de leve a profunda. Esta es la

forma genética mds comun de pérdida auditiva neurosensorial. No se

presentan otros sintomas ni hallazgos médicos asociados con DFNB1. En

algunos individuos, |a edad de aparicién es infantil, Generalmente, el e o afectado et
grado de pérdida auditiva no progresa o empeora significativamente con 252, 50% 25%
el tiempo. Sin embargo, en algunas personas la audicién puede ser

normal al nacer, presentandose una pérdida auditiva de leve a moderada Si ambos son portadores de esta enfermedad pongase en

en la nifiez. El tratamiento se adapta al individuo y puede incluir el uso de | contacto con su médico o con su asesor genético para
audifonos o implante coclear. informarse de las opciones para su planificacion familiar,

@
La pérdida auditiva no sindrémica relacionada con G)B2 se caracteriza por T ﬂ

&Cual es el siguiente paso si soy portador de Sordera
autosémica recesiva tipo 1A; Sordera digénica,

GJB2/GIB6? e “‘““ﬂs%
Sies portador de Sordera autosomica recesiva tipo 1A; Sordera digénica, - CGT %
GJB2/GIB6 es importante que su pareja (o donante de gametos) se =
realice el test para saber si es portadora de la misma enfermedad ‘ BANK g
genética. A &
¢{Qué pasa si mi pareja no es portadora? ~Houso

Si su pareja obtiene un resultado negativo para Sordera autosémica
recesiva tipo 1A; Sordera digénica, GIB2/GIB6, la posibilidad de tener un
hijo afectado es muy baja, significativamente inferior a la incidencia de
enfermedad en la poblacién general. Sin embargo, no existe actualmente
ninguna prueba capaz de detectar todas las variantes patogénicas
existentes, de forma que slempre existe un riesgo residual de que la
persona que se ha realizado la prueba sea portadora de una variante
patogénica actualmente desconocida o no detectable en base a las
técnicas actuales.

éQué pasa si ambos somos portadores de la Sordera
autosémica recesiva tipo 1A; Sordera digénica,
GIB2/GIB6?

Cuando ambos progenitores son portadores de Sordera autosomica
recesiva tipo 1A; Sordera digénica, G1B2/GIB6, la probabilidad de tener un
hijo con esta enfermedad es de 25% en cada embarazo.(Ver grafico)
¢Qué pasa si voy a recurrir a donacion de gametos?

En este caso es recomendable haber realizado el mismo test al/la donante
y escoger gametos de un individuo negative para esta enfermedad.

IGENOMIX PERU S.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, oficina 1205, Urbanizacién Chacarilla del Estanque, Email: e ¢ | ?
laboratorio. perui@igenomix.com, Tel: +51980029360
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LISTADO DE GENES ANALIZADOS

ABCD1, AP1S2, AR, ARSL, ARX, ATP7A, ATRX, BRWOD3, BTK, CD40LG, CFTR, CHM, COL4AS, CUL4B, CYBAB, CYP21A2, DOX, DKC1, DLG3, DMD, EDA, EMD, F& F9, FGDL, FMR1, FTS]1, GEPD, GIBL, GIB2, GLA,
GPR143, HBAL, HEB, HOFCL, HPRT 1, HSDLZB10, 10S, ILIRAPLL, IL2RG, KDMSC, LLCAM, MECP2, MIDL, MTML, NOP, NROBL, OCRL, OPHNL, OTC, PAKI, PDHAL, PGK1, PHFS, PLPL, POUGF4, POBPL, PRPSL,
RP2, RPGR, RS1, SH2DLA, SLC16A2, SLCGAS, SMNL, SYNL, THOC2, UPF3B, WAS, ZDHHC9, ZNFT11

GLOSARIO

TIPOS DE HERENCIA:
« AR: Autosdmica recesiva
Para manifestar la enfermedad es necesario recibir dos variantes patogénicas (una de cada progenitor) en el mismo gen localizado
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 varantes 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.
Mutacion presente en una (linica copia del gen.
» Heterocigosis éHet.):
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 coplas.
CNV:
Del inglés (Copy Number Variation) se refiere a la variacion en el nimero de copias de un gen o regién génica en particular. En términos
generales, indica una delecion o duplicacién patogénica.
Conversién 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.

IGENOMIX PERU 5.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, ofidna 1205, Urbanizacién Chacarila del Estanque, Email: misse § | ?
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Enfar meadades ligadas-X

Chrom Gan Enfermadad Tasa de portadores Rbesgo R esidual

® ABCDL A mrokecodisimiia 1in 3750 1in 37500

¥ APISD Discapaciclad infeec ual sindndemica Igada al X tipo 5 (sindnome de Peligray) < 1in 100000 P s

X AR Sindrome: de irsensiblidad a os andnbg anos 1n G50 Lin 10417

i RRSL Condrochsplasia pun dats bracuiteefséngca o« 1in 100600 o] uoed

¥ RO Encefalopatia epléptica infanil temprana tpo 1; Trastomos del desarrolo 8 odacdos &l gen AR 1in 25 000 1 10000

¥ ATFTA Erdemmeriad de Menkes ; Sindrome del coemo accipial 1 i 35000 1 i 100000

% ATRYE Sircrane de dacapacidad inieledual v faces hipolonica Igado &l ¥ Sindrome de alffs talaseria y decpecided | « | in 100000 P o]

irteledtusl

¥ BENDE Discapaciclad intelec sl Igacs al X tipo 53 1in 10000 1in 50000

% 8K g s dineia ligads & ) (XLA) pa 1 1 in 50,000 1in 333333

¥ COMLG Sindrome de hiper-KgM Bpa 1 (inmunod sfdencis igads sl X con hiper-1gM ipa 1) 1 100000 R i

x CHM o miderermia 1in 18750 1in GEGEA

» COLMAS Sircrome de At ligada &l X 1in 10000 1in 50000

» cuLes D apuaiclac] it sec sl sinddenics Igads sl X Hipo Cabesss < 1in 100 000 Plex ]

» cYes Enfemedad granulom st orinica Igada al ¥ 1in 300 1in 1500

» oox Liercefala tipo 1 igads ol ¥ 1in 2500 1in 50000

» P Déseratons congen ba ligacs & arom csoms X 1in 62500 1 i 1250000

» s Discagadiclad irteleciual no sinchdmica ligacs al X tipo 50 1 45000 1 i 300000

» oMo Condiciones el ionadas con la DHED 1in 1374 1in 27480

¥ EDA Displasia ectorkemica hipchidrdtics Npo 1 ligads &l 1in 2500 1in 16667

» EMD Nstredia Puscular ce Ermery-Dreifss Hipo 1 Igacs ol X < 1l 100000 B ]

X ] Herncd lla A 1in 12%) 1in 31250

¥ ¥ Hemcdila fl 1in 6250 1in 63500

® Fan) Sincrome de ke Seott; Discapacclad ntelecual grcrdmica Iigacs al X tipo 16 1in 10000 10 125000

x AL o rcciones melacionadas con PR 1in 400 11 40000

¥ FTEI Dnsc apuctclac] ik sl tial Bgacks o X tipa #4 110 45000 1in 300000

X Defcioncia de 66 PO 1in 2% 1in 250

¥ Meuropatia de Chamor Marie: Tooth Igada al X tipo 1 1 i G808 1 in 196060

X LA Erdemmeclad de Fabry 1in 18750 1in 187500

¥ GPRIAY birismo ocular po | {8po Nettesbip Falls) 1 15000 1in 18750

'] HCFC) Dimcapuciclac] int edec il Igacks ol X tipo 3 (acidermia metimalnica v hom odsteinernia Bpo dalX ) 2 1 100 00 Pl o]

¥ MPRT1 Sircroma de Lesch-Bidhan 1 i G500 1 in 380000

X MEDITBI0 i chac] mitedondriad HS 010 < 1in 100 000 Fexd o]

X 105 Mucop olsacarcoss tipa 2 1 25000 1 in 1 25000

X ILIRAPLY Discapuciclac intelec iual no sindedmics ligads al X tpo 2174 1in 000 1in 357143

X LG Trwimin cochefl clricn o birucki Gravds ligacla ol 1 35000 1 i SO0000

X KOS Dfacapadiclac] irtaec il koo Igads o X tipa Cles Jansen 1 i 4000 1in 57143

X LICAM Sindvoma LI 1R 7500 1in 150000

X MECP} Ercefalopatio recnstal grave; Sindrome da Aett 1in 3750 1 I 250000

X Mo Sirvirome e Opta GI88 1igada ol X Hpo | 1in 18750 1 i 125000

¥ MTMI Miopatia miotubular ligacs o X 1in 1240 1in 83013

X [l Erifemmeciad de Fore 1in 50,000 <1 In 1,000,000

] PR Hipoplas acrenal conginity 1in 1750 1 in SEYXY

¥ QL Sinckome de Lovee; Enfermedad de Dent tipa 2 < 1in 100000 Hlex] o]

» oMl Déscagadciad irteleciual Igada ol X con hipoplsie cerebelosa y aparencis fadal detintva & 1in 830 [rerp—

i QT Défick de omitin irrmcrbarmlass 1 in 5000 1in 166667

¥ PAKD ¥ agadiclad irteleciual no sinckoeica ligaca al X tpo 30 1 i 4000 1 I SEOC00

3 POMAL Dficit cle pirrvisto des hicogen asa E1 alfs 2 1in 100 00C o] o]

X L Deficiencia de fodfoglicento quiness | < 1in 100000 P e

¥ (0] e apaiclac] irt eler il Sindrdrrica Igada ol X tipo Sderi < 1in 100 600 o] uoed

® LT Erdermeciad de Pelizses- Merz bacher 1in 353 Lin44]

¥ POUES Sorcera ligacls o X Hpo 2 1in 556,112 <1 in 1,000,000

% e Sirckrerme de Rerperring < 1in 100 00C Rl e

¥ PEPS] [Erfemmeclacke ndadonads con PRPS1 < 1in 100 00K e ucex]

¥ P2 Refincsis plgmentaris Hpo 2 1in 5000 1in 63500

¥ RPGR Refincss plgmentans po 3; Darofia de concs v baston e ligads al X 1 in B 1in 28571

® BS1 Betirescjuigs 1in 15000 1in 100000

¥ SHIDIA Sinckome Infoprolferativo igaco al X tipo 1 < 1in 100000 Flex] ]

% SIC16A2 Sirckorne de Allan- Herrdon Dudley < 1in 10000 R e

" SIS Sirchome de défick d e creating cevetal ipo | < 1in 100000 Pexd uced

» YN Epilepsia ligaca al X con problermas de aprendizaje ¥ rastormos conduduales 1in 30000 1in 150000

X THOCZ Exvscapaddad intelecual ligada al ¥ fpo 1235 < 1in 100000 Rex] e

» WFE Discapdad irteleiual sndrémica Igads al X tipa 14 1in 15000 1in 75000

» WAS Sirrome de Wiskot-Hdrich; Trombodiopenia ligada al X < 1in 100000 Fexd isoesd

X Z0HHT Discapadcad intelecual sndrdmica Igada al X tipo Raymond 1in 45000 1 i 450000

» ZNT 11 Discagmcicad irtelechual Igac al X tipo 97 1in 45000 1in 225000
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Tasa de portadores
1in 25
1in &2
1in 48
1in 38
1in 3
1in &7

1in 3
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1in &1
1 in 1240
1 In 530
1 In 30
1 In 30
1in&n

1 in 360
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Para garantizar la salud y seguridad del futuro bebé,
imprescindible realizar un matching genético entre la
donante y la pareja receptora. Este paso es crucial para
descartar cualquier riesgo de anomalias en el bebé debido a

condiciones genéticas recesivas compartidas.
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