o
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Fotos de la infancia del donante

DATOS FISICOS
INFORMACION GENERAL

Tipo de sangre:

Origen étnico: Latina
Fecha de Nacimiento:
14/03/2006 peso: Sl
F Nacionalidad: Estatura: 1.54 cm
Panamena Color de ojos: Marroén
F=] Profesion:
o . Color de piel: Blanca
Lcda. Ingenieria Industrial
@ Estado civil: Color de cabello: Castano
Noviazgo Textura de cabello: Ondulado
f Religion:
ve g Estructura ésea: Mesomorfo
Catodlica
* Signo: Nariz: Recta - Mediana
Piscis Labios. Gruesos
Menton:
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DATOS Y EXPERIENCIAS PERSONALES

1. Cual fue tu experiencia mas divertida?
R: Mi experiencia mas divertida fue escalar Machu Picchu.

2.Cual fue tu experiencia mas feliz?
R: Acampar en una isla en medio de la nada.

3. Cual fue tu momento de mayor orgullo?
R: Ser mencion honorifica en la universidad.

4. Qué experiencia de la infancia te causé mayor impresion?
R: Ver a mi hermanito nacer.

5. Qué experiencia de tu vida fue la mas triste?
R: Cuando mi conejita fallecio.

6. Cual fue tu experiencia mas peligrosa?
R: Cuando me dio dengue.

7. Cual fue tu experiencia mas aterradora?
R: Viajar en una lancha a unaislay que la lancha se quedara sin gasolina en mar abierto.

8. Describe las mejores vacaciones que has tenido.
R: Viajar a Colombia y disfrutar de sus lindas playas.

9.Cuales eran tus suenos cuando eras nino/a?
R: Ser astronauta y tener un albergue para animales.

10. Cuales son tus metas en la vida?
R: Ser una profesional y viajar por todo el mundo.

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

R: Mis padres son mis héroes y mis idolos porque siempre me han dado amor y apoyo,
han hecho sacrificios para que yo tenga lo mejor. Son un gran ejemplo con sus valores 'y
trabajo duro, y me han ensenado cosas importantes. Me han dado un hogar seguro y
siempre me han animado a seguir mis suenos.
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12. Qué valor(es) clasifica usted como los mas importantes?
R: - Solidaridad

- Respeto

- Empatia

- Responsabilidad.

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

- Aplicada

- Solidaria

- Empatica

- Amorosa.

14. Describe tus fortalezas.
R: - Estudiosa
- Ambiciosa
- Trabajadora
- Responsable
- No le tengo pena a nada
- No tenerle miedo a nada.

15. Describe tus debilidades.
R: - Ser impaciente
- Ser muy sensible.

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

- Dibujar

- Bailar

- Pintar

- Nadar

- Tocar instrumentos.

17. Qué idiomas dominas?
R: Espanol e Inglés.

18. Cual es su ocupacion?
R: Estudiante universitaria.
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19. Enumere cualquier pasatiempo que pueda tener o haya tenido.
R: - Nadar

- Aprender otros idiomas

- Tocar instrumentos

- Dibujar.

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

21. Cuales paises has visitado?
R: - Colombia
- Peru.

22. Cual es tu época favorita del ano y por qué?
R: El invierno, porque amor el frio .

23. Qué deporte te interesa?
R: La natacion.

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

- Futbol

- Voleibol.

25. Manejas bicicleta?
R: Si.

26. Indique que instrumentos musicales toca o ha tocado.
R: - Guitarra eléctrica

- Flauta

- Piano

- Trompeta

- Churuca.

27. Cuantas horas de sueno tienes en una noche promedio?
R: De 6 a 9 horas.

28. Utilizas anteojos?
R: No.
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29. Fumas?
R: No.

30. Comes sano?
R: Si.

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

32. Te gustan los animales? Cual es tu animal favorito y tu mascota favorita?
R: Si, mi animal favorito con los capibaras y mi mascota favorita son los gatos.

33. Qué tipo de musica te gusta?
R: Rock y metal.

34. Cual es tu libro favorito?
R: "Cien anos de soledad” de Gabriel Garcia Marquez.

35. Cual es tu color favorito?
R: El verde.

36. Cual es tu tipo de carro favorito?
R: El Mercedes.

37. Cual es tu comida favorita?
R: Papa a la huancaina.

38. Cual es tu pelicula y/o director favorito?
R: “The Cloverfield Paradox”.

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

- Reposteria

- Debate

- Baile

- Natacion.

40. A qué famosa te pareces?
R: Carmen Villalobos.
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DESCRIPCION PERSONAL

/W 8 anes , me wolor b pal w0 figums. clona,
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MOTIVACION PARA DONAR
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CARACTERISTICAS FAMILIARES

MAMA

Edad:

46

Estatura:

1.53

Peso:

76 kg

Estado de salud:
Saludable

Fecha de Nacimiento:

05/11/1977

Nacionalidad:
Peruana
Profesion:
Independiente
Color de piel:
Triguena

Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:

Marrdon oscuro

HERMANO

Edad:

13

Estatura:

1.64

Peso:

55 kg

Estado de salud:
Saludable

Fecha de Nacimiento:
05/11/2010

Nacionalidad:
Panamenfa
Profesion:
Estudiante

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:

Marron Claro

PAPA

Edad:

46

Estatura:

1.85

Peso:

80 kg

Estado de salud:
Saludable

Fecha de Nacimiento:

25/06/1977 Marrén oscuro
ABUELA MATERNA

Edad: Nacionalidad:

88 Peruana

Estatura: Profesion:

1.52 Costurera

Peso: Color de piel:

62 kg Triguefa

Estado de salud Color de cabello:

Saludable

Fecha de Nacimiento:

01/10/1936

fertidonors

Nacionalidad:
Peruana
Profesion:
Independiente
Color de piel:
Triguena

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

Negro
Color de ojos:
Azul
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ABUELO MATERNO

Edad:

99

Estatura:

1.68

Peso:

80 kg

Estado de salud:
Fallecido

Fecha de Nacimiento:
11/01/1925

Fecha de muerte:
25/02/2009

Nacionalidad:
Peruana
Profesion:
Campesino
Color de piel:
Triguena

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:
Marrén oscuro
Causa de muerte:

Atropellado

ABUELO PATERNO

Edad:

71

Estatura:

1.83

Peso:

74 kg

Estado de salud
Saludable

Fecha de Nacimiento:

20/11/1952

Nacionalidad:
Peruana
Profesion:
Contador

Color de piel:
Moreno

Color de cabello:
Negro

Color de ojos:

Marron oscuro

ABUELA PATERNA

Edad:

70

Estatura:

1.63

Peso:

70 kg

Estado de salud
Saludable

Fecha de Nacimiento:

10/10/1954

fertidonors

Nacionalidad:
Peruana
Profesion:
administradora de
Empresas

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano

Color de ojos:

Marron Claros
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Consulta de Psicologia W

INFORME GENERAL DE EVALUACION PSICOLOGICA

DATOS PERSONALES

Nombres y Apellidos: CNMS-81

Fecha de Nacimiento: 14/03/2006

Grado de instruccion: 1er Semestre de Ingenieria Industrial

Religion: Catolica

Estado Civil: Soltera

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

Historia Clinica (aspectos relevantes): Antecedentes Familiares: CNMS-81 no reporta
antecedentes de enfermedades fisicas o psiquidtricas en sus esferas familiares maternas y

paternas.

Por otra parte, CNMS5-81 indica los siguientes antecedentes personales:

Niega padecimiento de alguna enfermedad o condicion médica actual
Niega operaciones

Niega hospitalizaciones

Niega pérdida de conocimiento

Niega consumo de drogas

Rendimiento académico excelente durante la primaria y secundaria

En la actualidad reporta:

Alimentacion sana y balanceada

Habitos de suefio saludables

No ingiere medicamentos

Le interesan los viajes, la playa y la guitarra el éctrica.

EVALUACION PSICOLOGICA:
Se utilizaron los siguientes instrumentos:

Entrevista personal

Test del dibujo Libre

Test Persona Bajo la Lluvia

Test HTP Integrado

Test de Bender

Test de Matrices Progresivas de Raven
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Consulta de Psicologia W

Es importante destacar que su actitud ante la evaluacién fue de aceptacién vy
colaboracion.

RESULTADOS

Para el momento de la evaluacion:

Area Neuropsicoldgica e inteligencia: CNMS-81 durante la sesidn psicodiagnéstica sugiere
una linea de pensamiento coherente y un discurso estructurado totalmente. No se
presumen elementos sugerentes de organicidad cerebral. Por otra parte, CNM5-81 se
encuentra en un percentil 90, rango |, lo cual indica una inteligencia superior al término
medio.

Inteligencia

N
/\
s0 /[ \
40 / \ = Percentil

2 / \
o0 — / \

Deficiente Inferior al Medio Superior al Superior
termino medio termino medio

(S

Rojas, A. (2024)

Sintesis del Area Socioemocional y Personalidad: CNMS-81 es una joven que para el
momento de la evaluacidn es capaz de reconocerse a si misma cuando se le llama por su
nombre y apellido, y a su vez identificarse con su género (femenino). A nivel del examen
mental se encontraba orientada en tiempo y espacio, con una capacidad atencional
voluntaria. Asi mismo, las habilidades cognitivas superiores tales como la memoria,
percepcion, imaginacion, razonamiento y comprension se encuentran conservadas,
ademas la exposicion de sus ideas es coherente y con sentido de realidad de acuerdo a su
desarrollo cultural y grupo etario.
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Consulta de Psicologia W

A nivel general, CNMS-81 presenta una personalidad con caracteristicas de extroversion.
Muestra una autoestima, seguridad y autoconfianza conservadas. Le gusta socializar y las
actividades de orden grupal. Es respetuosa, responsable, generosa, sensible y
colaboradora ante las necesidades de otras personas. Cuando se le pregunta la razdn para
la donacién, expresa “Quiero darle la oportunidad a una persona de ser madre”.
Adicionalmente puede establecer e iniciar vinculos de orden social y familiar. Entre sus
valores mas importantes se encuentran la responsabilidad vy el respeto.

Aspecto Psiquico - Examén Mental

lJuicio
Comprension
Razonamiento
Memoria
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
HEI RAMA
FORMULA ROJA
Eritrocitos 4.32 X 13“6 4.00 - 6.20 x 10M6 pL
il

Hemoglobina 12.3 9% 11.0-17.0 g/dL
Hematocrito 391 % 35.0-55.0%
Volumen Globular Medio 90.5 fiL 80.0-100.0 fL
Concentracién Media de Hemoglobina 28.5 Pg 26.0 - 34.0 pg
Concentracion Media de Hb Corpuscular 35 gldL 31.0-35.5g/dL
AD.E. 133 % 10.0 - 16.0 %
Plaquetas x mm3 300 mil 150 - 400 mil
Leucocitos x mm3 8.1 4.0-12.0
FORMULA LEUCOCITARIA (% )
Meutrdfilos Totales 55.3 % 50.0 - B0.0 %
Linfocitos 37.5 % 25.0 - 50.0 %
Monocitos 6.2 % 2.0-10.0 %
Eosindfilos 0.8 % 0.0-5.0%
Basdfilos 0.2 % 0.0-2.0%
FORMULA LEUCOCITARIA EN CIFRAS ABSOLUTAS
Neutrofilos Totales 4.5 2.0-8.0
Linfocitos 3.0 1.0-5.0
Monocitos 0.5 0.1-1.0
Eosinofilos 041 0.0-0.4
Basdfilos 0.0 0.0-0.2
Método: Impedancia eléctrica. Microscopia con tincion de Wright.
Verificado por: Supervisor

Ti INEO Y FA R RH
Tipo Sanguineo o
Factor Rh Positivo
Verificado por: Supervisor

Inmunologia
HIv 0.03 RFV Negativo < 0.25

Positivo »= 0.25
Metodologia: Ensayo de Fluorescencia Ligado a Enzimas (ELFA)
Verificado por: Supervisor

H VIDA

Antigeno de Superficie de Hepatitis B (HBsAg). 0.05 ndice, i MNegativo i< 0.13

Pusitlivo i >= 0.13

Técnica: ELFA, Ensayo de fluorescencia ligado a Enzimas.
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

HLAMYDIA TRA TIS. A 1174

CHLAMYDIA TRACHOMATIS, ACS IGM 0.5 Index <0.9: No detectable
0.91 - 1.1: Zona Gris
=1.1: Detectable
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Serologia
VDRL
VDRL MO REACTIVO NO REACTIVO
Verificado por: Supervisor
Pruebas Especiales
CITOMEGALOVIRUS IgM (CMVM) 0.18 indice, i Negativo < 0.70

Dudoso > = 0.70 - < 0.90
Positivo: > = 0.90
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Igenomm@

PART OF VITROLIFE GROUP”

CGT Bank v5.4.10

Informacién Paciente Informacién Muestra Informacién Clinica

NHC: PAT-000035119 Tipo muestra: Sangre Clinica: FERTIDONORS
Nombre paciente: ~ CNMS-81DONOR ~ Fecha toma 23/05/2024 Doctor: JORGE CASTILLO BASO
Fecha nac. paciente: 14/03/2006 :e::trr:oepclén: 24/05/2024

S Muer Fecha fin. (hora): 17/06/2024  03:09

Grupo étnico: Hispano

Indicaci6n: Sin antecedentes familiares

RESULTADOS DEL TEST
NEGATIVO

INTERPRETACION DE RESULTADOS DEL TEST

Cuando el resultado de la prueba es negativo, el riesgo de tener hijos afectados por enfermedades causadas por los genes
analizados en el test disminuye de forma significativa respecto al de la poblacidn 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).

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), diagnostico
prenatal o el uso de gametos de donantes (negativos para la/s patologia/s riesgo). El CGT interroga miles de variantes de
ADN usando tecnologia de alto rendimiento (secuenciacion de tipo NGS, Next Generation Sequencing).

COMENTARIOS
Ninguno

METODOLOGIA DEL TEST

Extraccion de ADN de la muestra biologica, generalmente sangre o saliva, y analisis del exoma completo mediante NGS,
incluyendo captura y secuenciacion de todos los exones del genoma humano y otras regiones geneéticas de interés donde se
encuentran la mayoria de las variantes que causan enfermedades monogénicas. Andlisis bioinformético de datos secuenciados
(pipeline bioinformatico v3.0). Los pardmetros 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 SMN1: delecion exon 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). Seguin 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.

IGENOMIX PERU 5.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, ofidna 1205, Urbanizaddn Chacarilla del Estanque, Email: PROKIE72 1|6 T
laboratorio. peru@igenomix.com, Tel: +51980029360 =
SPA_L_F_RP_OGT_022_ES_w30
Soporte: (305) 501448
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Igenomm

PART OF VITROLIFE GROUP”

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 nucleétidos),
mutaciones en regiones reguladoras o regiones intrénicas mas alla de las posiciones +3 y -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 seccon 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 detectada). 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 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/fo homopolimeros podria dar
lugar a falsos positivos y negativos. Ademas, un resultado negativo para las variantes analizadas no excluye la posibilidad,
aunque poco probable, de aparicion de novo en la descendencia. Mo 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.

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 Certificacién CLIA: #99D2146167. Parte de este test ha sido
subcontratado a un laboratorio de referencia cuyo Sistema de Gestion de Calidad se basa en altos Estandares de Calidad,
monitoreado periodicamente por Igenomix ESPANA y auditado por grupos externos independientes.

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
ningn caso un sustituto del asesoramiento genético o del tratamiento médico de un profesional formado, ni
representan una evaluacion 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 diagnastico 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, ofigna 1205, Urbanizagon Chacarilla del Estanque, Email:
labaratorio, perud@igenomix.com, Tel: +51980029360
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SPA_L_F_RP_OGT 022 ES_v30
Soporte: (305) S01-4948
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Igenomm

PART OF VITROLIFE GROUP”

LISTADO DE GENES ANALIZADOS

ABCD1, AP152, AR, ARSL, ARX, ATF7A, ATRX, BRWD3, BTK, OD40LG, CFTR, OHM, COL4AS, OUL4B, CYBB, CYP21A2, DO, DKC1, DLG3, DMD, EDA, EMD, F4, F3, FGDL, FMR1, FT511, G6PD, GIB1, GIB2, GLA,
GPR143, HEA, HBB, HOFC1, HPRT 1, HSD17810, 10S, IL1RAPLL, ILIRG, KDMSC, LICAM, MECP2, MIDL, MTM1, NDP, NROB 1, OCRL, OPHNL, OTC, PAK3I, PDHAL, PGK1, PHFS, PLPL, POLGF4, FQBPL, PRPS],
RP2, RPGR, RS1, SH2D1A, SIC16A2, SLCGAB, SMNL, SYNI, THOC2, UPF3B, WAS, ZDHHCD, ZNFT11

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 asintométicas 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 mutacion. Generalmente se asocia a la presencia de sintomas clinicos.
+ Heterocigosis compuesta (Het.):
Cada copla del gen tiene una mutacién diferente, Cuando esto ocurre hablamos de variantes in trans y generalmente se asocia a la
presencia de sintomas clinicos.
Mutacion presente en una Gnica copia del gen.
« Heterocigosis (Het.):
Solo una copia del gen presenta mutacién, siendo la otra copia normal.
NOTA: Existe también la posibilidad de tener 2 variantes distintas en un gen concreto. Estas dos variantes pueden distribuirse
€N una misma copia o en ambas copias.
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 delecidn o duplicacion 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.
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