o
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Fotos de la infancia del donante

DATOS FISICOS
INFORMACION GENERAL

Tipo de sangre:

Origen étnico:
Fecha de Nacimiento:

15/11/2003 e
F Nacionalidad: Estatura:
Colombiana Color de ojos:
F=] Profesion:
Color de piel:
@ Estado civil: Color de cabello:
Union libre Textura de cabello:

[ Religion:
ce Estructura osea:

Cristiana
* Signo: Nariz:
Escorpio Labios.

Menton:

fertidonors

A+

Latina

50 kg

1.67cm
Marron claro
Blanca
Castano claro
Liso
Mesomorfo
Perfilada - punta redonda
Medianos

Cuadrado



DATOS Y EXPERIENCIAS PERSONALES

1. ¢Cual fue tu experiencia mas divertida?
R: Mi experiencia mas divertida fue ir a la playa, habia llevado una colchoneta para
montarme y jugar.

2.;Cual fue tu experiencia mas feliz?
R: Mi experiencia mas feliz fue ver a mi mama reirse tanto estando juntas en un parque
de diversiones.

3. ¢Cual fue tu momento de mayor orgullo?
R: Participar en el reinado del colegio y ganar el primer puesto.

4. ;Qué experiencia de la infancia te causé mayor impresion?
R: Vivir en un cementerio con mi abuela de chiquita, ella vivia ahi porque era la que
cuidaba el lugar.

5. ¢Qué experiencia de tu vida fue la mas triste?

R: La desaparicion de mi papa cuando tenia 6 anos, ya que fui la nina consentida de
papa y no entendia nada, sospechamos que lo secuestraron cuando aun viviamos en
Colombia.

6. ;Cual fue tu experiencia mas peligrosa?
R: Montar cuatrimoto y chocar con un arbol.

7. ¢Cual fue tu experiencia mas aterradora?

R: Cuando vivia en el cementerio con mi abuela la ayudaba e iba a echarle agua a todas
las tumbas, lo bueno es que los familiares me daban dinero por mantener las tumbas
bonitas.

8. Describe las mejores vacaciones que has tenido.
R: Visitar a mi abuela siempre seran mis mejores vacaciones, verla siempre va a ser |lo

mejor en mi vida.

9.;Cuales eran tus suenos cuando eras nifno/a?
R: Ser modelo o tripulante de cabina.

fertidonors



10. ;Cuales son tus metas en la vida?
R: Trabajar, ser exitosa, comprarme mi casa, comprarle una finca a mi abuela, quiero
darles todo a mi familia. Aprender a hablar inglés y ser una mujer emprendedora.

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

R: Karol G, ha sido una mujer criticada por su musica por su fisico y ella ha sabido llevar las
criticas y le ha demostrado a todos la gran mujer que es y su musica hoy en dia es la mas
escuchada en todos los paises.

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

13. ; Qué palabras describen tu personalidad?
R: - Extrovertida
- Feliz.

14. Describe tus fortalezas.
R: - Amable

- Honesta

- Trabajadora.

15. Describe tus debilidades.
R: - Me cuesta decir que no
- Me cuesta pedir ayuda.

16. ¢ Cuales son tus habilidades artisticas?
R: Pintar.

17. ¢ Qué idiomas dominas?
R: Espanol.

18. ¢ Cual es su ocupacion?
R: Soy manicurista

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

- Comer

- Patinar.
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DON-58

20. Describe las cosas que mas te gustan de tu pais.
R: La comida, los paisajes, realmente me gusta todo de mi pais.

21. ;Cuales paises has visitado?
R: Panama.

22. ;Cual es tu época favorita del ano y por qué?
R: El verano.

23. ;:Qué deporte te interesa?
R: Patinaje.

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

25. ;:Manejas bicicleta?
R: Si.

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

27. ;Cuantas horas de sueio tienes en una noche promedio?
R: 7 Horas.

28. ¢ Utilizas anteojos?
R: Si, tengo astigmatismo y miopia.

29. ;Fumas?
R: No.

30. ;:Comes sano?
R: Si.

31. ¢ Cuanto alcohol bebe en promedio por semana?
R: Una vez al mes.

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

33. ;Qué tipo de musica te gusta?
R: Reggaeton.
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34, ;Cual es tu libro favorito?
R: No tengo libro favorito.

35. ¢Cual es tu color favorito?
R: El rosa.

36. ;Cual es tu tipo de carro favorito?
R: Las camionetas.

37. ¢Cual es tu comida favorita?
R: Ajiaco y arroz con pollo.

38. ¢ Cual es tu pelicula y/o director favorito?
R: El actor “William Levy”.

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

R: Curso de unas.

40. ;A qué famosa te pareces?
R: A “Genesis Aleska”.
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DESCRIPCION PERSONAL
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CARACTERISTICAS FAMILIARES

MAMA

Edad:

39

Estatura:
1.60cm

Peso:

82 kg

Estado de salud:
Saludable

Fecha de Nacimiento:

08/10/1985

Nacionalidad:
Colombiana
Profesion:
Panadera
Color de piel:

Blanca

Color de cabello:

Negro
Color de ojos:

Marrdon oscuro

HERMANO

Edad:

22

Estatura:
1.73cm

Peso:

58 kg

Estado de salud:
Saludable

Fecha de Nacimiento:

11/05/2002

Nacionalidad:
Colombiana
Profesion:

Dj

Color de piel:

Trigueno

Color de cabello:

Castano
Color de ojos:

Marron claro

PAPA

Edad:

44

Estatura:

1.72 cm

Peso:

Estado de salud:
Desaparecido

Fecha de Nacimiento:

Nacionalidad:
Colombiana
Profesion:

Color de piel:
Trigueno

Color de cabello:
Castano

Color de ojos:

13/04/1980 Marron claro

ABUELA MATERNA
Edad: Nacionalidad:
64 Colombiana
Estatura: Profesion:
1.63cm Disenadora
Peso: Color de piel:
75 kg Blanca

Estado de salud
Presion alta

Fecha de Nacimiento:
22/11/1960

fertidonors

Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:

Marron



ABUELA PATERNA

Edad:

70

Estatura:

1.50 cm

Peso:

56 kg

Estado de salud
Saludable

Fecha de Nacimiento:

08/04/1957

Nacionalidad:
Colombiana
Profesion:

Ama de casa
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano

Color de ojos:

Marron claro

ABUELO PATERNO

Edad:

72

Estatura:

1.58 cm

Peso:

85 kg

Estado de salud
Saludable

Fecha de Nacimiento:

10/04/1952

ABUELO MATERNO

Nacionalidad:
Colombiana
Profesion:

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano

Color de ojos:

Marron claro

Fallecio antes de yo nacer, murio de infarto, es lo unico que mi

madre logro decirme.
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Consulta de Psicologia W

INFORME GENERAL DE EVALUACION PSICOLOGICA

DATOS PERSONALES

Nombres y Apellidos: LIHB-BC
Fecha de Nacimiento: 15/11/2003

Grado de instruccion: Bachiller

Religion: Cristiana

Estado Civil: Unién Libre

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

Historia Clinica (aspectos relevantes): Antecedentes Familiares: LIHB-BC no reporta
antecedentes de discapacidad ni trastornos psiguidtricos asociados a sus familias materna
Yy paterna.

Por otra parte, LIHB-BC indica los siguientes antecedentes personales:
- Niega condicion médica y o psiquidtrica anteriormente diagnosticada
- Niega operaciones
- Niega hospitalizacién
- Niega pérdida del conocimiento
- Niega consumao de sustancias ilegales
- Rendimiento académico bueno durante la primaria y secundaria

En la actualidad LUHB-BC reporta:
- Alimentacién sana y balanceada
- Habitos de suefio adecuados
- Noingiere medicamentos
- Leinteresan los deportes, la cocina y pasear.

EVALUACION PSICOLOGICA:
Se utilizaron los siguientes instrumentos:
s Entrevista personal
¢ Test del Dibujo Libre
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 ewvaluacién fue de aceptacion y
colaboracién.
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Consulta de Psicologia W

RESULTADOS

Para el momento de la evaluacion:

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

Inteligencia
60
50
40
30
e PR CE N |

20
10 / \

n T T T )

Deficiente Inferior al Medio Superior al Superior
termino medio termino medio

Rojas, A. (2024)

Sintesis del Area Socioemocional y Personalidad: LJHB-BC 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, v a su vez identificarse con su género (femenino). A nivel del examen
mental su consciencia era lducida, orientada en tiempo y espacio, con una capacidad
atencional voluntaria y sostenida. Asi mismo, las habilidades cognitivas superiores tales
como la memoria, percepcion, imaginacién, razonamiento y comprension se encuentran
conservadas y adecuadas, pudiendo describir situaciones de la vida cotidiana.

A nivel general, LIHB-BC se presenta como una persona introvertida, timida, alegre vy
tranquila. Asimismo, muestra valores tendientes a la honestidad y el respeto. Cuenta con
una autoconfianza y autoestima conservada. Ademas, cuando se le pregunta la razén para
la donacidn, expresa “Me gustaria ofrecerle mi ayuda a una persona que no pueda tener
hijos”. 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

Memoria

Capacidades Atencionales
Orientacidnen Tiempo y Espacio
Percepcion

Curso del Pensamiento
Afecto -Empatia

Lenguaje

Expresividad

Actitud

Apariencia

W Adecuacion

Rojas, A. (2022)

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

HE RAMA (INTERF.

FORMULA ROJA

Eritracitos 4.74 x 13“6 4.00 - 6.20 x 1076 pL
Tl
Hemoglobina 147 9% 11.0-17.0 g/dL
Hematocrito 39.6 % 35.0 - 55.0 %
Volumen Globular Medio 83.5 fiL 80.0 - 100.0 fL
Concentracion Media de Hemoglobina 31.0 Pg 26.0-34.0pg
Concentracion Media de Hb Corpuscular A LTl gfdL 31.0-35.5 g/idL
AD.E. 15.5 % 10.0 - 16.0 %
Plaguetas x mm3 234 mil 150 - 400 mil
Leucocitos x mm3 6.3 4.0-12.0
FORMULA LEUCOCITARIA ( %)
Meutréfilos Totales 54.1 % 50.0 - B0.O %
Linfocitos 371 % 25.0-50.0 %
Monocitos 57 % 2.0-10.0%
Eosindfilos 28 % 0.0-5.0%
Basadfilos 03 % 0.0-2.0%
FORMULA LEUCOGITARIA EN CIFRAS ABSOLUTAS
Meutrdfilos Totales 34 2.0-80
Linfocitos 23 1.0-5.0
Monocitos 04 0.1-1.0
Eosindfilos 0.2 0.0-04
Basadfilos 0.0 0.0-02
Verificado por: Supervisor
TI INEO Y FACTOR RH
Tipo Sanguineo A
Factor Rh Positivo
Inmunologia
Hi VIDA
Antigeno de Superficie de Hepatitis B (HBsAg). 0.04 indice, i Negativo i < 0.13

Positivo i >= 0.13

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

HIV, VIDAS®

HIV 0.04 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 0.3 No Reactivo: Menor de 1.0
Reactivo: Mayor o igual a 1.0

Verificado por: Supervisor

CHLAMYDIA TRACHOMATIS, ACS IGM 0.09 Index <0.9: No detectable
0.91 - 1.1: Zona Gris
=1.1: Detectable
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Serologia

VDRL
~~ Fwna  Demo  Undad Valoresdereferenca

VDRL NO REACTIVO NO REACTIVO
Verificado por: Supervisor

Pruebas Especiales

EHV ﬁﬂl WDAﬁ

CITOMEGALOVIRUS IgM (CMVM) 0.19 indice, i Negativo < 0.70
Dudoso > =0.70 - < 0.90
Positivo: > = 0.90

Inmunologia
RMONA ANTIMULERIANA (AMH

HORMONA ANTIMULERIANA (AMH) 131 ng/mL 1.02 - 14.63 ng/mL
Metodologia: Inmunofluorescencia (FIA)
Verificado por: Supervisor
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Igenomm

PART OF VITROLIFE GROUP”

CGT Bank v5.4.10

Informacion Paciente Informacion Muestra Informacion Clinica
NHC: PAT-000035446 Tipo muestra: Sangre Clinica: FERTIDONORS
Nombre paciente: LJHB-BC DONOR Fec:sattoma 11/06/2024 Doctor: JORGE CASTILLO BASO
. muestra:
Fecha nac. paciente: 15)’-1 1/2003 Fecha recepcién:  12/06/2024
Sexo: Muger Fecha fin. (hora): 08/07/2024  10:30
Grupo étnico: Hispano
Indicacién: Sin antecedentes familiares
RESULTADOS DEL TEST
POSITIVO

El individuo es portador de:

Hiperplasia suprarrenal congénita por deficiencia de 21-hidroxilasa

Gen : CYP21A2 Alelos: Het
Cambio ADN: NM_000500.7.2:c.955C>T Herencia: AR
Cambio proteina: p.GIn319* OMIM fenotipo: 201910
Clasificacién de

variante: Patogénica

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

Gen: GIB2 Alelos: Het
Cambio ADN: NM_004004.5:¢.596C>T Herencia: AR
Cambio proteina: p.Ser199Phe 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 sintomatologla o en caso de hacerlo se esperaria leve.

El riesgo de tener hijos afectados por enfermedades causadas por aquellos genes analizados en el test y en los que no se ha
identificado mutacion disminuye de forma significativa respecto al de la poblacién general, incluso aunque la pareja, o
donante de gametos, sea portador/a de mutadones 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).

IGENOMIX PERU 5.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, ofidna 1205, Urbanizaddn Chacarilla del Estanque, Email: — I9$
laboratorio, peruiigenomix.com, Tel: +51980029360 L

SPA_L_F_RP_CGT_022_ES_v30

Soporte: (305) 501-45348
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Igenomm@

FART OF VITROLIFE GROUP

DESCRIPCION DEL TEST

El test genético de deteccion de portadores (CGT, del inglés Carrier Genetic Test) es una prueba de ADN preconcepcional que
tiene como objetivo identificar qué individuos y parejas tienen riesgo elevado de concebir nifios afectados por una enfermedad
monogénica. El conocimiento de dicho riesgo puede influir en la decision de una pareja a la hora de concebir o de considerar
medidas preventivas, como diagnostico genético preimplantacional para la enfermedad en riesgo (PGT-M), diagndstico
prenatal o el uso de gametos de donantes (negativos para la/s patologia/s riesgo). El CGT interroga miles de variantes de
ADN usando tecnologia de alto rendimiento (secuenciacion de tipo NGS, Next Generation Sequencing).

COMENTARIOS
Ninguno

METODOLOGIA DEL TEST

Extraccion de ADN de la muestra bioldgica, 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 parametros de calidad incluyen, entre otros, que todas las muestras informadas tendran 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. Analisis por métodos
complementarios a la NGS de los siguientes genes, si se incluyen en el test: gen SMNL: delecién exdén 7; gen CYP21A2
(Hiperplasia adrenal congénita, clasica): mutaciones frecuentes; gen HBA1/HBA2: 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 (solo en mujeres). Segun nuestros estudios de validacion, las muestras informadas tendran una tasa de
deteccion analitica de variantes de tipo SNV cuando la muestra control NA12878 (Control positivo) presente el siguiente
parametro de "PASS value”; NA12878 Sensibilidad SNV = 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 y -3 (excepto si se indica lo contrario)
o0 localizadas en areas de baja cobertura (<7x), ni de expansiones de tripletes salvo aquellas indicadas en la seccion de
metodologia. En el analisis de variacion en el numero de copias, en caso de resultado normal, no se puede discernir si ambas
estan en distinto alelo (no portador) o si estén 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 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).
Respecto al gen HEXB, el 30% de los pacientes afectados son portadores de una delecidn 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
circunstandas 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.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, ofidna 1205, Urbanizadon Chacarilla del Estanque, Email: — I?%&
labaratorio, peru@igenomix.com, Tel: +51980029360 !

SPA_L_F_RP_CGT (22 ES_v30
Soporte: (305) S01-448
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Igenomm

PART OF VITROLIFE GROUP’

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 comunicacion
de resultados clinicos.* IGENOMIX ESPANA dispone de la Certificacion CLIA: #99D2146167. Parte de este test ha sido
subcontratado a un laboratorio de referencia cuyo Sistema de Gestion de Calidad se basa en altos Estandares de Calidad,
monitoreado periddicamente por Igenomix ESPANA y auditado por grupos externos independientes.

CLAUSULA DE EXENCION

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

Los resultados obtenidos en estas pruebas y la informacién que pueda derivarse de ellos no se consideraran en
ningln caso un sustituto del asesoramiento genético o del tratamiento médico de un profesional formado, ni
representan una 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 clinicos disponibles, en el contexto general de
una evaluacion médica, que debera ser llevada a cabo por profesionales con formacion clinica y/o diagnaostico 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.

REALIZADO POR AUTORIZADO POR
Laura Santa Dra, Arantxa Hervas
3128-cv 3025-Cv
Testing Personnel General Supervisor

Si reside en PERU puede realizar cualquier consulta u obtener asistencia a través del teléfono +51 1 2670094 o a través del
mail de contacto laboratorio.peru@igenomix.com
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Hiperplasia suprarrenal congénita por deficiencia de PADRE PORTADOR
21-hidroxilasa

¢Qué es Hiperplasia suprarrenal congénita por
deficiencia de 21-hidroxilasa? T

La hiperplasia suprarrenal congénita (CAH) por deficiencia de 21-
hidroxilasa (21-0HD) sigue un patrdn de herencia autosémico recesivo y
esta causada por variantes patogénicas en el gen CYP21A2. Esta afeccidn
se asocia con una produccion alterada de hormonas por parte de las
glandulas suprarrenales, lo que genera un exceso de andrdgenos (u

hormonas sexuales masculinas). Los sintomas de la CAH 21-0HD varian T
en gravedad. Hay dos formas de 21-OHD: CAH clasica y CAH no clasica.

La combinacién de variantes de CYP21A2 puede ayudar a predecir la

MADRE PORTADORA
E

Mo afectado Mo afectodo Afectado

presentacion clinica; la herencia de una o dos variantes leves en el gen Ne portador Porlndares N
CYP21A2 conduce con mayor frecuencia a CAH no clasica. 259 50% 25%

La CAH 21-OHD cldsica se presenta en la infancia y se divide en tipos con | Siambos son portadores de esta enfermedad pongase en
pérdida de sal y virilizacién simple. Con la forma de pérdida de sal, los _contacto con su medico o con su asesor genetico para
hombres y mujeres afectados no pueden retener los niveles adecuados de | informarse de las opciones para su planificacian familiar,

sodio (sal), lo que puede poner en peligro la vida si no se trata, Los bebés
con la forma virilizante simple de 21-0HD CAH no experimentan pérdida
de sal, En ambos tipos de CAH cldsica por 21-0OHD, las nifias pueden

nacer con genitales ambiguos. Los hombres y mujeres con CAH 21-0OHD e Diseasg,
clasica pueden mostrar signos de pubertad precoz, edad dsea avanzada y ! 2
disminucion de la fertilidad, y se benefician del tratamiento continuo, - CGT '§L
La CAH 21-0HD no clasica es mas leve y mas com(n; La pérdida de sal y % BANK ﬁg
los genitales ambiguos no se observan en personas con la forma no o, '
clasica de CAH. El inicio de los sintomas no clasicos de CAH 21-0HD se 3

produce tipicamente en la adolescencia, con grados variables de exceso
de andrdgenos postnatal, lo que provoca acné, crecimiento excesivo de
vello, calvicie frontal, estatura mas baja en la edad adulta y disminucion
de la fertilidad, Las mujeres con CAH 21-OHD no clasica pueden tener
irregularidades menstruales y sintomas que podrian imitar el sindrome de
avario poliquistico. Algunas personas con CAH 21-OHD no clasica
permanecen asintomaticas.

£éCual es el siguiente paso si soy portador de
Hiperplasia suprarrenal congénita por deficiencia de
21-hidroxilasa?

Sies portador de Hiperplasia suprarrenal congénita por deficiencia de 21-
hidroxilasa es importante que su pareja (o donante de gametos) se realice
el test para saber si es portadora de la misma enfermedad genética,

éQué pasa si mi pareja no es portadora?

Si su pareja obtiene un resultado negativo para Hiperplasia suprarrenal
congénita por deficiencia de 21-hidroxilasa, 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 siempre 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.
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£Qué pasa si ambos somos portadores de la
Hiperplasia suprarrenal congénita por deficiencia de
21-hidroxilasa?

Cuando ambos progenitores son portadores de Hiperplasia suprarrenal

congénita por deficiencia de 21-hidroxilasa, la probabilidad de tener un
hijo con esta enfermedad es de 25% en cada embarazo.(Ver grafico)

éQué 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 negativo para esta enfermedad.
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Sordera autosémica recesiva tipo 1A; Sordera PADRE PORTADOR  MADRE PORTADORA
digénica, GIB2/GIB6 P

éQué es Sordera autosomica recesiva tipo 1A; ﬂ
Sordera digénica, G1JB2/GIB6? T

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

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

forma genética mas comun de pérdida auditiva neurosensorial, No se

presentan otros sintomas ni hallazgos médices asociados con DFNBL. En

algunos individuos, la edad de aparicion es infantil. Generalmente, el e o aleriads Aectado
grado de pérdida auditiva no progresa o empeora significativamente con 26% 50% 25%
el tiempo. Sin embargo, en algunas personas la audicion puede ser :

normal al nacer, presenténdose una pérdida auditiva de leve a moderada | Siambos 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 medico 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 GIB2 se caracteriza por i n

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

GJB2/GIB6? yc Diseasg W,
Si es portador de Sordera autosémica recesiva tipo 1A; Sordera digénica, [ ™ CGT ‘%
GIB2/GIB6 es importante que su pareja (o donante de gametos) se g
realice el test para saber si es portadora de la misma enfermedad ‘% BANK
genética. 15

. A . 'Ny,.,.a »
£Qué pasa si mi pareja no es portadora? .

Si su pareja obtiene un resultado negativo para Sordera autosomica
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 poblacion general. Sin embargo, no existe actualmente
ninguna prueba capaz de detectar todas las variantes patogénicas
existentes, de forma que siempre 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
autosomica recesiva tipo 1A; Sordera digénica,
GIB2/GIB6?

Cuando ambos progenitores son portadores de Sordera autosdmica

recesiva tipo 1A; Sordera digénica, GIB2/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 negativo para esta enfermedad.
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LISTADO DE GENES ANALIZADOS

ABCDL, AP1S2, AR, ARSL, ARX, ATP7A, ATRX, BRWD3, BTK, CO40LG, CFTR, CHM, COL4AS, CUL4E, CYBB, CYP21A2, DOX, DKCL, DLG3I, DMD, EDA, EMD, F8, F9, FGDL, FMRL, FTS)L, GEPD, GIBL, GIE2, GLA,
GPR143, HBA1, HBB, HOFC1, HPRT 1, HSD17B10, IDS, IL1RAPLL, IL2RG, KDMSC, LICAM, MECP2, MID1, MTM1, NDP, NROB1, OCRL, OPHNL, OTC, PAK3, PDHAL, PGK1, PHFS, PLP1, POLBF4, FQBP1, PRPS1,

RIP2, RPGR, RS1, SH2D1A, SLC16A2, SLCEAB, SMNL, 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 asintoméaticas o manifiestan sintomas leves,
+ Herencia digénica
En algunas enfermedades, la manifestacion de los sintomas se explica por la coexistencia de dos variantes patogénicas en dos
genes diferentes relacionados con la enfermedad, en lugar de dos variantes en el mismo gen.
RELACIONES ALELICAS:
Mutaciones presentes en las dos copias de un gen.
+ Homocigosis (Hom.):
Cada copia del gen presenta la misma mutacién. Generalmente se asocia a la presencia de sintomas clinicos.

+ Heterocigosis compuesta (Het.):
Cada copia del gen tiene una mutacién diferente. Cuando esto ocurre hablamos de variantes in trans y generalmente se asocia a la
presencia de sintomas clinicos,
Mutacién presente en una (nica copia del gen.

+ Heterocigosis (Het.):
Solo una copia del gen presenta mutacién, siendo la otra copla normal.

NOTA: Existe también la posibilidad de tener 2 variantes distintas en un gen concreto. Estas dos variantes pueden distribuirse

en una misma copla o en ambas copias.

CNv:

Del inglés (Copy Number Variation) se refiere a la variacion en el niumero de copias de un gen o region génica en particular, En términos
generales, indica una delecion o duplicacidn 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 figadas-X
Enfermedad

Aderoeucodsmia

Dise apaiclad inteleciual Sndrdenics Igaca al X tipa S (sndrome de Pelligras )

Sindrome de irsensibilickad a s andrgencs

Corndrochaplasia pun diat brac keief adngca

Ercefalopatia epléptica infantl lemprana tpo 1; Trastorres ded desarrolo ssodacos al gen ARK
Erfemedad de Menkes ; Sindrome del cuermo oo ipital

Sirdkore de discapadelad et y s potinics Igada 8l X Sindrome de alfs talaseria y s capacidsd

Il etisl

Dhse apaielad inteder iual gads al ¥ tipa 93

g armmagicilinernia ligada al X (MLA) ipo 1

Sindrorne de hiper-IgM o | (inmuncdeficencia lgaca al X con hiper-1gM ipo 1)
o i eia

Sirdrorne de Apait ligaco al X

Dt apaicla] intele 18l sincrinica gacia a X tipo Caberas
Erfermedad granlomatosa ardrica Igada ol X

Liserwced ala tipo 1 Igads X

Dhscpserad ol Congdn La g ada al aromosoma ¥

Doc dnpuacochane e il o 8N cecen o ligada &l X Bipo S0

o rehicdioness meda ionad a8 con |a MDD

Displasia ectockrmica hipohidrdtca ipo 1 ligada al ¥

Distrofia rmscular de Emery Dreifs s tipo 1 fgacs ol )

Heradila A

Hemnofila 8

Sirdrorne che e kog Seott; Diacapadcad itelect sl sndedeica ligads ol ¥ Eipo 16
Condidones neacionad s con FHEL

O apuacielad irteler sl fgads o X tipo 4

Deficioncia de G6 PO

Mewrcpatia de Char ot Marie Too ) Igacls o X tipo 1
Erdemmedad de Fabry

Mbirismo ocul Bpo 1 (B0 Metieshp Falls)

Ot apuacielae] irteler sl bgacds o X bipo 3 (acidernia metimakinis y homoostenemia ipa dil) )
Sirdrome che Leschy bihan

Erermedad m oo ceisl HED10

Mucop ol ardonis tipa

Osc apacicla] Intefec sl o sindedmics ligada ol X Bpo 21734
Ireminodeciencis combinacds grave ligada ol X

Duac apuaicacd inteder il sincdenics Igacs ol X tipo Clees-Jansen
Sirdorne L1

Encefalopatie necnaial grvve; Sindrome de el

Sirddroene che Opikz GABLBE Igada ol X Bpa 1

Micipuiis rickuksdar ligacs of ¥

Erfemmedad de Norre

Hipoplasa sdrenal congénits

Sindrome de Lovee; Enfermedad cle Dent tipo 2

Dot sguanickac] i ler Rl Fepacda ol X o Figr ol i cor bl apaders i fscdal chstiniva
Dédck de om kina trm carbamilasa

D spaciclac] irfeler sl no sindcmios ligads ol X tpo 30

Dk de pinnato deshid ogenass E] alfa
Deficiencia cie fosfoglc erato quinasa 1

i apacielad Intelec ual srcrdmica Igacda al X tipo Sderius

Erfermedad de Pelizans- Mo bacher

Sorchera ligada al ¥ tpo 2

Sindrorme de Berperring

Erfemmedades mladonads con RIS

Hefinoss pigmertara Hpo 2

Retincss pigmentars Bpo 3 Dsrofla de conos v bastones ligada al %
Hetirosguiss

Sirdrome Infoprolferativo Igada al X tipo |

Sirdrome e Alan-Merndon: Dudley

Sirdrome e défick de creaine cerebral fipo 1

Epilepsia ligach al ¥ con problemas de aprendizaje ¥ rastormos condudusles
Oiscapadad intelecual ligacs al ¥ Spo 12775

Dnscapacicad intelecual sndrdmica Igacs a X tipo 14

Sindrome de Wiskon-fidrich; Trombodiopenia ligada a X
Eiscapaddad Intelecual sndramica Igaca al X tipa Raymond
Oiscapaddad inteleciual Igada al X tipo 97
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Tasa de portadores

1im 3750

< 1in 100 000
1im G50

< 1 100 600
1im F5000
1im 25000

< Lin 100 00

1 10000
1in 50,000

< 1 100 000
1in 16750
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< 1in 100 006
1in 300

1im 2500
1in G250
1im 45000
1im 15

1
< 1in 100 000

1 SO0

1im 1750

1in &2%0

1im 10000

1im 400

1 in 45000
1in I%

1in 9803

1im 16750
1im 15000

< 1 in 100 (00
1 i 6000

< 1in 100 (6
1In F5000
1in 25000
1in Z5000

1 i 4000

1in 750

1in 37500
1in 18750
1in 125K
1in S0,000
1in 175K

< 1in 100 000
< 1In 5K
1in S0000

1 I 40000

< 1in 100 000
< 1in 100 000
< 1in 100 000
1in 353

1in 555,112
< 1in 100 000
< 1in 100 000
1 im 5000

1im 20000
1in 15000

< 1in 100 000
< 1in 100 000
< 1in 100 000
1im 30000

< 1in 100 00
1in 15000

< 1in 100 000
1in 45000

1 i 45000
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Fiesgao Residual
1im 37500
Reduced
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1 1 00000
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Pt

1 GEA
1 i 0000
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1in 16667
Fleclumd
1in 31250
1im & 2500
1im 1 75000
1 im 40000
1 in BO0000
1im 250
1im 1 96060
1im 167500
1im 18750
Becluoed

1 i BE0000
Bl
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P e
P e
11 1 67
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lin44l

<1 i 1,000,000
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R e
1in 62500
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1im 100000
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Recuced
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Recluced
1in 75000
Rescluced

1 im 450000
1im 225000
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Enfermedades autostmicas recesivas
Enfermedad
Fomss quila
Hipeplsia suprarend congénita por defidenda de 21-hidvoslass
Sordera autosdemica recesiva Ipo 1A; Somer dgénica, GIEZIGEG
Hfa talaseriia
Hifa talasernia
Hernogl obinopatias reladonadas con HEE
ALrofia Frusoulen espinal

I 10 clata previsken o L rkncven

Tasa de portadones
lin 25
1in 62
1in 40
1in 30
1in 30
1in 67
1in 36
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Riesgo Residual

1in@33
1in 1240
1 in 500
1 In 00
1 in 200
1iném
1 in 360
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Para garantizar la salud y seguridad del futuro bebé, es
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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