o
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L

Fotos de la infancia del donante

DATOS FISICOS
INFORMACION GENERAL

Tipo de sangre:
Origen étnico:
Fecha de Nacimiento:
21/01/1999
F Nacionalidad: Estatura:
Venezolana
F=] Profesion:

Peso:

Color de ojos:

Color de piel:
Abogada ?

@ Estado civil: Color de cabello:
Unida Textura de cabello:
Religion:

s‘o . g- Estructura osea:
Cristiana

*Signo: Nariz:

Acuario Labios.

Menton:

fertidonors
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Latina

62 kg

1.51cm
Marrén oscuro
Blanca
Castano

Liso - ondulado
Mesomorfo
Pequena
Delgados

Redondo
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DATOS Y EXPERIENCIAS PERSONALES

1. ¢ Cual fue tu experiencia mas divertida?

R: Cuando tenia entre 14 y 15 anos me fui de campamento con mi mejor amiga y mi
hermano mayor a una hacienda inmensa. Fue justo antes de toda la crisis en Venezuela
. La hacienda esta situada en un estado que queda a 13 horas de donde viviamos. Tenia
toda clase de actividad para hacer.

2. ;Cual fue tu experiencia mas feliz?

R: En marzo de 2024 fui a San Blas con mi parejay acampamos alla. Digo que fue la mas
feliz porque venia de pasar unos meses duros de muchisimo estrés en lo laboral y
desconectarme del mundo era lo que mas necesitaba en ese momento.

3. ¢Cual fue tu momento de mayor orgullo?
R: Cuando me gradué a los 20 anos de abogada en Venezuela. Valio la pena todo el
esfuerzo a pesar de no haber podido tener acto de grado porque entro la pandemia.

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

R: Cuando nos robaron la camioneta. Mi papa y yo estabamos cerrando un local que
teniamos y llegd un muchacho y apunto a mi papa con una pistola para que le diera las
llaves. Fue bastante impresionante.

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

R: Sin duda cuando murié mi perrito. El enfermd y no pude hacer mucho para salvarlo;
la situacion en Venezuela apenas daba para comer en casa y €l murié en mis brazos. Fue
uno de los motivos que me hicieron decidir emigrar.

6. ;Cual fue tu experiencia mas peligrosa?

R: Cuando me atracaron en un transporte publico (tipo los taxis amarillos aqui) pero en
Venezuela. Estaba con mi prima y el delincuente me apuntd a mi para que le diera mi
teléfono y el de ella. Ver el gatillo apuntarme directamente me congeld en el momento.
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7. ¢ Cual fue tu experiencia mas aterradora?

R: Cuando tenia como 12 anos estaba sola en casa, en mi cuarto usando mi teléfono como
de costumbre, y de pronto escuché el abrir y cerrar de unos cajones que estaban en la
sala pero un sonido muy fuerte. Me asusté y me escondi pensando que se habian metido a
la casa a robar, pero llamé a mis papas y llegaron rapido, revisaron y no habia mas nadie,
todas las puertas de la casa estaban cerradas; sin embargo, uno de los cajones de los que
yo habia escuchado estaba abierto.

8. Describe las mejores vacaciones que has tenido.

R: En 2023 mi novio y yo fuimos a Colombia a visitar a su hija. Ella es colombiana y mi
pareja tenia 2 anos sin verla; por mi parte, no la conocia en persona. Fue muy lindo, en ese
entonces ella tenia 4 anos. La llevamos a Cartagena y la pasamos muy bien.

9. ¢Cuales eran tus suenos cuando eras nifio/a?

R: De nifa queria ser gimnasta profesional. Me apasionaba mucho ese deporte y lo
practiqué por algunos afnos hasta que me lesioné y mi mama decidido que lo mejor era
sacarme.

10. ¢;Cuales son tus metas en la vida?

R: Ahora mismo, tener el sustento suficiente que me permita en conjunto con mi pareja
tener nuestro apartamento. También casarme, pero por sobre todo, siempre he querido
ser mama. Es un sueno que por uno u otro motivo siempre aplazo, pero saber que podre
ayudar a una familia a cumplir un deseo que yo sé lo grande que es, me pone muy feliz.

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

R: Primero JesUs y mi papa. El fue una persona que tuvo una vida demasiado dura desde
nino. Entre tantas cosas, vio morir a su hermano en un accidente el dia de su cumpleanos.
Vivio en situaciones precarias sin el apoyo de nadie. Nunca recibid amor ni carifno. Vivio
cosas fuertes y aun asi es el papa mas amoroso y correcto que conozco. Es mi mejor
ejemplo de perseverancia.

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

R: El amor. Para mi es la base de todos los demas valores. El respeto, la tolerancia, la
solidaridad, son anexos del amor. Sin el amor como raiz todos estariamos perdidos
porque todo nace de alli.

13. ;Qué palabras describen tu personalidad?
R: Resiliente, obstinada y ocurrente.

fertidonors
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14. Describe tus fortalezas.

R: Considero que soy una persona muy analitica. Siempre busco ver el otro lado de la
moneda en cualquier tema para después formar una opinion. Tampoco me gusta
enfrascarme en problemas; siempre veo de qué manera se puede solucionar.

15. Describe tus debilidades.

R: Me gustaria ser mas disciplinada. Generalmente empiezo algo y suelo dejarlo por la
mitad. Esto me ha traido problemas sobre todo conmigo misma porque no puedo
culpar a mas nadie por cosas que yo decidi no terminar. Otra debilidad es que me
cuesta mucho pedir perdon. Se lo atribuyo a que no vi nunca eso en casa cuando era
pequena, pero de grande cuesta mas trabajarlo porque viene del orgullo. Mi pareja es
todo lo contrario asi que he aprendido a trabajar en ello.

16. ; Cuales son tus habilidades artisticas?

R: Bailar. Bailo practicamente todos los ritmos latinos. Como les comenté, practiqué
gimnasia ritmica por unos anos. Cuando me sali, a los afnlos me inscribi en Salsa Casinoy
fui bailarina por un par de anos tambien. Me encanta bailar.

17. ¢ Qué idiomas dominas?
R: Espanol.

18. ¢Cual es su ocupacion?
R: Actualmente trabajo como asistente contable.

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

- Leer

- Hacer gjercicio.

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

R: Venezuela es hermoso a pesar de todo. Sus playas son un sueno. Es verano todo el
ano en las costas. Tiene estados con todas las estaciones incluyendo invierno nevando.
La comiday su gente.

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

22. ;Cual es tu época favorita del afio y por qué?
R: Navidad. Siempre es bonito ver a la familia.
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23. ;:Qué deporte te interesa?
R: Gimnasia ritmica.

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

25. ;:Manejas bicicleta?
R: Si.

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

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

28. ;Utilizas anteojos?
R: Si, tengo miopia.

29. ;Fumas?
R: No.

30. ;:Comes sano?
R: Si, hace un tiempo que dejé el azucar y alimentos con grasas saturadas y azucares

anadidos. Trato de tener constancia con la alimentacion.

31. ¢ Cuanto alcohol bebe en promedio por semana?
R: No bebo.

32. ;Te gustan los animales? ;Cual es tu animal favorito y tu mascota favorita?
R: Si, los perritos.

33.:Qué tipo de musica te gusta?
R: Cualquier genero latino, sobre todo las baladas y la salsa.

34. ;Cual es tu libro favorito?
R: “Amar o depender” - Walter Riso.

35. ;Cual es tu color favorito?
R: El rosado.
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36. ;Cual es tu tipo de carro favorito?
R: Los Toyotasy los BMW.

37. ¢Cual es tu comida favorita?
R: El sushi.

38. ¢ Cual es tu pelicula y/o director favorito?
R: “Shrek”.

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

R: No.

40. ;A qué famosa te pareces?
R: No se.
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MOTIVACION PARA DONAR
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DESCRIPCION PERSONAL
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CARACTERISTICAS FAMILIARES

MAMA

Edad:

51

Estatura:

1.51cm

Peso:

80 kg

Estado de salud:
Saludable

Fecha de Nacimiento:
17/11/1972

Nacionalidad:
Venezolana
Profesion:

Lcda. en Educacion
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano

Color de ojos:

Verde
HERMANA

Nacionalidad:
Edad: Venezolana
20 Profesion:
Estatura: Estudiante de
1.53cm medicina
Peso: Color de piel:
50 kg Triguefa clara
Estado de salud: Color de cabello:
Saludable

Fecha de Nacimiento:

07/12/2004

Castano claro
Color de ojos:

Marron

PAPA
Edad: Nacionalidad:
57 Venezolano /
Estatura: Panameno
168 cm Profesion:
Peso: Ing. Civil
85 kg Color de piel:
Estado de salud: Blanca
Saludable Color de cabello:
Fecha de Nacimiento: Castano
08/04/1967 Color de ojos:
Marrén
HERMANO
Edad: Nacionalidad:
27 Venezolana
Estatura: Profesion:
1.68 cm Ing. Civil
Peso: Color de piel:
75 kg Blanca
Estado de salud Color de cabello:
Saludable Castafo

Fecha de Nacimiento:
27/11/1996

fertidonors
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ABUELA MATERNA

Edad:

77

Estatura:
1.60cm

Peso:

65kg

Estado de salud
Saludable

Nacionalidad:
Venezolana
Profesion:
Ama de casa
Color de piel:

Triguena

Color de cabello:

Castano

Fecha de Nacimiento: Color de ojos:

05/05/1947 Marron claro
ABUELA PATERNA

Nacionalidad:
Venezolana

Edad: ..
Profesion:

40
Costurera

Estatura: .

oo om Color de piel:
Blanca

Peso:

65 kg Color de cabello:

Estado de salud
Fallecida
Fecha de Nacimiento:

Fecha de muerte:

Castano
Color de ojos:
Marron

Causa de muerte:

Cancer (fallecio cuando

mi padre estaba

pequeno, no saben que

tipo de cancer era)

ABUELO MATERNO

Edad:

84

Estatura:

1.70

Peso:

100kg

Estado de salud:
Fallecido - sufria del
corazon

Fecha de Nacimiento:
08/01/1937

Fecha de muerte:
junio de 2021

Nacionalidad:
Venezolana
Profesion:
Comerciante
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano claro
Color de ojos:
Verde

Causa de muerte:

Infarto

ABUELO PATERNO

Edad:

58

Estatura:
1.70cm

Peso:

Estado de salud

Fallecido - diabético

Fecha de Nacimiento:

Fecha de muerte:
2024

fertidonors

Nacionalidad:
Panameno
Profesion:
Comerciante
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano

Color de ojos:
Marrén

Causa de muerte:
tuvo un dano en el pie
y se leinfectd de a

poco hasta que murid



YLJA-16

Consulta de Psicologia W

INFORME GENERAL DE EVALUACION PSICOLOGICA

DATOS PERSONALES
Nombres y Apellidos: YLIA-16
Fecha de Nacimiento: 21/01/1999

Grado de instruccion: 6to semestre de Maestria en Gerencia Estratégica

Religién: Cristiana

Estado Civil: Unién Libre

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

Historia Clinica (aspectos relevantes): Antecedentes Familiares: YUA-16 reporta
antecedentes de diabetes en abuelo materno y céncer en abuela materna.

Por otra parte, YLIA-16 indica los siguientes antecedentes personales:
- Niega padecimiento de alguna enfermedad o condicidn médica actual
- Operacion de amigdalas y adenoides a los 6 afios de edad
- Niega hospitalizaciones
- Niega pérdida de conocimiento
- Niega consumo de drogas
- Rendimiento académico regular durante la primaria y secundaria

En la actualidad reporta:
- Alimentacion sana y balanceada
- Habitos de suefio saludables
- Noingiere medicamentos
- Leinteresatener una vida saludable

EVALUACION PSICOLOGICA:
Se utilizaron los siguientes instrumentos:
s Entrevista personal
* Test Persona Bajo la Lluvia
¢ Test HTP Integrado
¢ Test de Bender
s Test de Matrices Progresivas de Raven

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

RESULTADOS

Para el momento de la evaluacién:

Area Neuropsicoldgica e inteligencia: YLJIA-16 durante la sesién psicodiagnéstica sugiere
una linea de pensamiento coherente. No se presumen elementos sugerentes de
organicidad cerebral. Por otra parte, YLUA-16 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: YLJIA-16 es una joven 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 y sostenida. Asi mismo, las habilidades cognitivas superiores tales como la
memoria, percepcion, imaginacién, 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 y educativo.

A nivel general, YUA-16 presenta una perscnalidad con caracteristicas de extroversion,
tiene fuertes habilidades sociales y relacionales, su autoestima y autoconfianza estan
conservadas. Es ocurrente, respetuosa, responsable, analitica, empatica y sensible ante las
necesidades de otras personas. Cuando se le pregunta la razdn para la donacién, expresa
“Poder ayudar a alguien que tenga ese suefio maravilloso, es algo muy grande”.
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Consulta de Psicologia W

Adicionalmente puede establecer e iniciar vinculos de orden social y familiar. Entre sus
valores mas importantes se encuentran el amor y el respeto.

Aspecto Psiquico - Examén Mental

Juicio
Comprension
Razonamiento
Memaoria
Capacidades Atencionales
Orientacion en Tiempo y Espacio
Percepcion
Curso del Pensamiento
Afecto -Empatia

Lenguaje
Expresividad i
Actitud
Apariencia

W Adecuacion

Rojas, A. (2024)
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Hematologia
HE| RAMA
FORMULA ROJA
Eritrocitos 4.61 x 13“6 4.00 - 6.20 x 106 pL

T

Hemoglobina 13.0 g% 11.0-17.0 g/dL
Hematocrito 36.4 % 35.0-55.0 %
Volumen Globular Medio A\ 79.0 L 80.0 - 100.0 fL
Concentracion Media de Hemoglobina 28.2 Pg 26.0-34.0pg
Concentracion Media de Hb Corpuscular A 357 g/dL 31.0-35.5g/dL
AD.E. 15.2 % 10.0- 16.0 %
Plaguetas x mm3 291 mil 150 - 400 mil
Leucocitos x mm3 5.1 4.0-12.0
FORMULA LEUCOCITARIA (% )
Neutrdfilos Totales 55.8 % 50.0 - 80.0 %
Linfocitos 30.8 % 25.0-50.0 %
Monocitos 6.5 % 2.0-10.0 %
Eosindfilos A 6.7 % 0.0-5.0%
Basdfilos 0.2 % 0.0-2.0%
FORMULA LEUCOCITARIA EN CIFRAS ABSOLUTAS
Neutréfilos Totales 2.8 2.0-8.0
Linfocitos 1.6 1.0-5.0
Monocitos 0.3 0.1-1.0
Eosindfilos 0.3 0.0-04
Basadfilos 0.0 0.0-0.2

Verificado por: Supervisor

ﬁ ﬁﬁ“fﬂEﬂ YFAiﬁ

Tipo Sanguineo

Factor Rh Positivo
Inmunologia
Antigeno de Superficie de Hepatitis B (HBsAg). indice, i MNegativo i < 0.13

Positivo i >= 0.13
Técnica: ELFA, Ensayo de fluorescencia ligado a Enzimas.
Verificado por: Supervisor

HIV, VIDAS®
O ECEEEEE——————.,

HIV Negativo < 0.25
Positivo == 0.25

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

HLAMYDIA TRA 7IS. A M

0.05 Index <0.9: No detectable
0.91 - 1.1: Zona Gris
>1.1: Detectable

CHLAMYDIA TRACHOMATIS, ACS IGM
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Pruebas Especiales
MV IGM, VIDA
CITOMEGALOVIRUS IgM (CMVM) 0.18 indice, i Negativo < 0.70
Dudoso = = 0.70 - < 0.90
Positivo: > =10.90
Inmunologia
HEPA V), A ER
Hepatitis C (HCV), Anticuerpos 0.3 No Reactivo: Menor de 1.0
Reactivo: Mayor o igual a 1.0
Serologia
VDRL
VDRL NO REACTIVO NO REACTIVO
QUIMICA ESPECIAL
PRUEBA RESULTADO UNIDAD VALOR DE REFERENCIA
HORMONA ANTIMULLERIANA 6.100 ng/mL 0.800 - 11.300

0-17 anos No establecido.
18-25 anos 1.02 - 14.63 ng/mL
26-30 anos 0.69 - 13.39 ng/mL
31-35 afos 0.36 - 10.07 ng/mL
36-40 anos 0.18 - 5.68 ng/mL
41-45 anos 0.01 - 2.99 ng/mL
> 45 anos No establecido
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Igenomm@

PART OF VITROLIFE GROUP”

CGT Bank v3.3.10

Informacién Paciente Informacion Muestra Informacién Clinica

NHC: PAT-000034453 Tipo muestra: Sangre Clinica: FERTIDONORS
Nombre paciente:  YLJA-16 DONOR ~ Fecha toma 23/04/2024 Doctor: JORGE CASTILLO BASO
Fecha nac. paciente: 21/01/1999 :;:t:::epclén: 24/04/2024

Swol Muger Fecha fin. (hora): 23/05/2024  11:10

Grupo étnico: Hispano

Indicacion: Sin antecedentes familiares

RESULTADOS DEL TEST

POSITIVO
El individuo es portador de:
Alfa talasemia
Gen : HBAL1/HBA2 Alelos: Het
Cambio ADN: -a3.7 Herencia: AR
Cambio proteina: - OMIM fenotipo: 604131
Clasificacion de
variante: Patogénica

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 y en los que no se ha
identificado mutacion 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 y del consentimiento

informado).

VARIANTES BAJA COBERTURA
No existen variantes de baja cobertura.

IGENOMIX PERU 5.,4.C, Av. Del Pinar 110 - 114, ofidna 1205, Urbanizacién Chacarilla del Estanque, Email: o i | ?
laboratario, peru@igenomix.com, Tel: +51980029360 g

SPA_L_F RP_OGT 022 BES w2l

Soporte; (305) S01-4548
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Igenomm

PART 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 decisién de una pareja a la hora de concebir o de considerar
medidas preventivas, como diagndstico genético preimplantacional para la enfermedad en riesgo (PGT-M), diagnéstico
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 bioldgica. 2. Secuenciacion NGS de los genes incluidos en el test (listado disponible en
https://cgt.igenomix.es/listado-de-enfermedades/); 3. Andlisis bioinformético de datos NGS (pipeline biocinformatico 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. Andlisis complementarios mediante método alternativo para: a) gen SMN1: delecion exén 7; b) gen CYP21A2
mutaciones frecuentes; c) gen HBA1/HBA2: deleciones frecuentes; d) gen FMR1: triplete CGG (solo en mujeres); e) gen DMD:
deleciones/duplicaciones frecuentes (solo en mujeres); f) gen F8: inversion intrén 22 (solo en mujeres).

LIMITACIONES DEL TEST

« El test CGT Unicamente incluye el anélisis 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 herencia digénica. No permite detectar grandes reordenamientos
(inversiones, deleciones y duplicaciones de mas de 15 nucleétidos), mutaciones en regiones reguladoras o regiones intronicas
mas alld de las posiciones +3 vy -3, 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 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 parametros de calidad, en un pequefio nimero de muestras
alguna de las variantes podria tener baja cobertura y no ser valorables.

+ La tasa de deteccidn analitica es superior al 99% segln 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 aparicion 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 clasificacion de las variantes reportadas.

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 interno para la comunicadion
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.
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CLAUSULA DE EXENCION

Los servicios de diagndstico 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
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 debera interpretarse en el contexto de todos los resultados clinicos disponibles, en el contexto general de
una evaluacion medica, que debera ser llevada a cabo por profesionales con formacion 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 resutados
obtenidos por medio de su andlisis 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
Ana Bover Dra, Arantxa Hervas
3068-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

Este test o parte del test ha sido subcontratado a otro laboratorio del Grupo IGENOMIX
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Alfa talasemia PADRE PORTADOR  MADRE PORTADORA
éQué es Alfa talasemia? P

La alfa-talasemia sigue un patrén de herencia autosémico recesivo y estd n

causada por variantes patogénicas en el gen HBA1 localizado en la region

cromosomica 16p13.3. La edad de aparicion es infantil. Da un cuadro

clinico variable dependiendo del nimero de alelos afectados. La

enfermedad puede clasificarse en subtipos clinicos de gravedad creciente:

alfa-talasemia silente, rasgo de alfa-talasemia (o alfa-talasemia menor), o
enfermedad de la hemoglobina H (HbH), e hidropesia fetal con Hb de B
Bart. También ha sido identificada una forma poco frecuente llamada

sindrome de alfa-talasemia - déficit intelectual. El rasgo de alfa-talasemia T

causa microcitosis e hipocromia con anemia leve o ausente, generalmente

sin ningun otro sintoma, Los pacientes HbH desarrollan una anemia No afectado o atectad Afectade
hemaolitica moderada con cantidades variables de HbH junto con una o portacsy oo 9
esplenomegalia grave ocasional, que a veces se complica con 25% 50% 26%
hiperesplenismo, La hidropesia fetal con Hb de Bart conlleva un déficit S ambos son portadores de esta enfermedad pongase en
grave de globina-alfa con implicaciones serias en el desarrollo. El contacto con su médico o con su asesor genético para
sindrome de alfa-talasemia-déficit intelectual se caracteriza por una informarse de las opciones para su planificacién familiar,
anemia de grado muy leve a grave asociada con anomalias en el

desarrollo. La prevalencia es de 1:10.000-5:10.000.

£Cual es el siguiente paso si soy portador de Alfa
talasemia? 5 %,

Si es portador de Alfa talasemia es importante que su pareja (o donante - CGT %_

de gametos) se realice el test para saber si es portadora de la misma g

enfermedad genética. % BANK &
=2

{Qué pasa si mi pareja no es portadora? M )
Sl su pareja obtiene un resultado negativo para Alfa talasemia, 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.

¢Qué pasa si ambos somos portadores de la Alfa
talasemia?

Cuando ambos progenitores son portadores de Alfa talasemia, la
probabilidad de tener un hijo con esta enfermedad es de 25% en cada
embarazo. (Ver grafico)

éQueé 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, BRWES, BTK, COA0LG, CFTR, CHM, COL4AS, CUL4E, CYBB, CYP21AZ, DOX, DKCL, DLGI, DMD, EDA, EMD, F8 F9, FGD1, FMRL, FTS)1, GSPD, GIBL, GIB2, GLA,
GPR143, HBAL, HEB, HOFCL, HPRT |, HSDL7E10, [0S, ILIRAPLL, ILIRG, KOMSC, LICAM, MECP2, MIDL, MTM1, NDP, NROB 1, OCRL, OPHNL, OTC, PAK3, PDHA L, PGK 1, PHFS, PLPL, POLBF4, FQEP], PRPS],
RP2, RPGR, RS1, SH2D1A, SLC16A2, SLCGAB, SMN1, SYNL, THOC2, UPF3B, WAS, ZDHHC9, ZNF711

GLOSARIO

TIPOS DE HERENCIA:
« AR: Autasomica 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 manifestacidn 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 hablameos de variantes in trans y generalmente se asocia a la
presencia de sintomas clinicos.
Mutacion presente en una Ginica 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 copia o en ambas copias.

CNV:

Del inglés (Copy Number Variation) se refiere a la variacion en el nimero de copias de un gen o region génica en particular. En términos
generales, indica una delecién o duplicacion 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

Chram Gan Enfarmedad Tasa do portadones Riesgo Resklual

¥ ABCD Adreraleucodsimila 1in 14,000 1in 28579

¥ APISD Discapadiad intebaiial dndrienics lgads 3 X tipa 5 (sindrome de Peltigra) 1in 500,000 1in 1,800,000

¥ AR Sindrome de insensiblidad & s andmgenos 1in 16439 1in 37,67

X ARSL Condrodisplasa puncats b aguibeefsdnges 1in FS0000 1in477.518

® AR Ercefalopatia epldptica infan il emprana tpo 1; Trastornos del desarralo a8 odacdos al gen ALK 1in 37058 1in&4,815

® AT Erfemmertad e Merikes; Sindrome del cuermo ocpitsl 1in 150,000 1in 501,738

X ATRY Sindrorne de discapaddad nieledusl y faces hipdtdnica Igado & X; Sndrome de alfls talasernia v dacapecidad | 1 in 500000 1in919,360

intelectusl

¥ BENDE Discapacidad inteleciual Igads & X kipa 93 1in 45,000 1in 5,000

® B fgammmagiobdinemia ligads & X (MLA) ipa 1 1in 136,55 1in 275,210

X CIMOLG Sindrormne de hiper-lgM ipo 1 (inmunodefidencia igads &l ¥ con hiper-Tgi po 1) 1in 50,000 1in 512158

x oM Comideremia 1in 35,3M 1in 64,000

x COLAAS Sindrome ce Aot ligac sl X I 1in 72,761

» CLLE Diacapadiclad inteleciual dncromica Igads & X tipo Cabezss 1in 500,000 1 i 736,300

M CVE Erfemmedsd grarubmatosa rénics Igsds al X 1in 100,000 1in 250,000

¥ oox Lisencedalla tipo 1 Igads &l ¥ 1in 50,000 1in 158,748

» [F el Dhacpuerah old congdnia ligada o aomosona X 1in 750,000 1 i 459,599

¥ oG Discapuaciclad irtelectual o in i ica ligas ol X tpo 90 1in 45,000 1 100,000

X DD Distrodia rus cular e Duchen neecker 1in 2942 1inS8819

¥ EDA Onsplasia ectockirmmics hipohidedtics Bpo 1 ligads & ) 1in 5715 1in 10,610

¥ EMD Distrodia s cular e Emery Drstfss tipo | igacs al X 1 B A <1 I 1,000,000

x ™ Hernodila A 1in 4635 <1 1 16550

» ¥ Hernadila B 1in 15000 =1 n o0

x FaD1 Sinkome dha s kog Scott; Discapacidad rtelectial sndrdeica Igada al X tipo 16 1 500000 1in 93749

¥ FMEL Sirvrorma de X frgl < 1in 368 =1 in 57,000

¥ TSN Ovscapaciclad inteleiial Igacs al X tipo 44 Wik

¥ [0 Arernia hernclit deficienda de GAFD (fademo) «l i M1

¥ Gl s ropatin de Chamol Mars: Toath Igads & X tipa | 1in 44,354

¥ LA Erd emmecisd che Fabry 1 i 247,000

N (e FLt] Abirismo ccular Bpa 1 (Ipo Mettes hip Falls) w1 I 48,000

X HERCL Cvscaguciclad irtelactual Igacds al X tiga 3 (acidermia metiim sk ca i hom odster emia o dilX ) Mk

X MORTY Sindrome de Leschbyhan 1in 382,808

X MEDITBI0 Erimmichied riocon drisd HSDI0 1in 1,000,000

¥ 108 Muccpolsac o s tips 7

X ILIRARLY Duscapacichad intebaciual o in dedm o ligacs o ¥ tpo 2178

X LG Irenunedeficiencin combirucs grive Iigada ol X 1in 3LIM

X KOMS, Discapacidad intehciual sndrdemios Igada ol X Upo Clees Jansem 1in S000 1 1,000,000

X LAC A Sirdrome L1 1in 15,000 <1 n 4,000

] MECPE Ervafalopatin necnatl g Sindeome de Htt 1in 500,000 1in 1,000,000

X MID1 Sindrorme ce Cpltz G 888 ligado ol ¥ po 1 1in 137 1in913

x T Miopatia rickutular Iigads o X 1in X941 <1 n 140,000

¥ e Erfemmertad de Norte 1in 000 <1 I 1,000,000

X [T Hipoplasia adienal conginite 1in ¥5.000 =1 In b0

L DAL Sindrome d Love; Erfermadad da Denttips 2 1in 557,144 =1 In 1,000,000

» oMl Dvscapacidad intehatual Igada al X con hipophsls oerebeloss y anadencis fadal distirfiva 1in SO0 1 1,000,000

¥ QT Defick de omiing trarmcrberlass 1in 37867 =1 n %6000

¥ PAKY Ovscapacidad intehatual o sin dem o ligada af X tpo 30 1in 45,000 1in 90,00

% POMAL Dk de pvsto ceshid g ensss £1 alfs A ik

* L §] Deficiencia de foaf oglicemta cuin s 1 1 In 500,600 1in 1,000,000

M T Chscapuciclac] irkelechial sincrdemica Igads al X tipo Siderius 1 500,000 1179 16,000

X LT Erfemmedad de Pelicaeus- Mer bacdher 1in 91,838 1in 113,109

® PO Sorlera I ads 8l X ipa 2 1in 556,112 =<1 in 1,000,000

® Pl Sindrorne de Renperring 1in 50,000 1in 107,142

% - Erfernedades raconacs con PRPSI <1 i 50,000 «1 I 221,000

¥ P2 Retiresis pigrmertaris §po 2 1in 177,778 Lin 249,735

x RPGR, Retincss pigrmentaris po 3; Dstrofa de cones ¥ bastones ligads al X 1in 31,373 1in 35,705

¥ RSl Refircaquiss 1in 5,000 Lin44,241

¥ SHIDLA Sindrome Infoproliferativo Igado al X tipo 1 =1 i 500,000 <] In 829,000

% SIC162 Sindrorne de Alan-Herrdon Dudley 1in 50,000 1in67,647

» SICHAE Sindrome de Bk de cesine oeretral §po 1 MR MA

» YN Epilepsia ligada al X con problermas de aprendizaje y rastormos conductusles 1in 45,000 1in 55,588

» THOCZ Discagacidad intelmual ligaa al X po 12/35 1in 500,000 A

» WF3E Discapacidad inteletual sndrimics Igads al X tipa 14 1in 45,000 1in 49,50

X WAS Sindrome de Wiskon-Aldrich; Trombodiopenia igadas al ¥ 1in 500,000 =1 i 1,000,000

* o 3 a] Discagacidad inteleciual sndrimica Igada al ¥ tipo Baymond 1in #5000 1in 60,000

¥ N1 Oiscapacidad inteletual Igada al X tipo 97 1in 45,000 1in 54,000
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Enfermedades autosdmicas recesivas

Chrom Gan Entarmedad Tasa de portadones Rissgo Reskdual
) CER Fbmss quisia 1in ¥ 1in &%

& CYRIIAT Hipeplesia achenal congén ta por déddt de 21-hidrodass 1in &2 1in1,38

13 =P Sorclera sUtosGmica necesiva ipo 1A, Somlers dgeénica GIBZ/GI85 1in 40 1 459

16 HBAL M talaseriia 1in X 1in 154

16 HaA Aia laseria 1in 30 1in 194

11 [T Hemoglobinopatias ssodadss &l gen HAD 1in &7 1in411

5 1 Merofia sl espina 1in % 1in &

WA o data prevalence u nknown
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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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