o
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Fotos de la infancia del donante

DATOS FISICOS
INFORMACION GENERAL

Tipo de sangre:

Origen étnico:
) Fecha de Nacimiento:

08/11/1999 e
F Nacionalidad: Estatura:
Panamena Color de ojos:
F= Profesion:
. . Color de piel:
Lic. Derecho (3 anos en la
carrera) Color de cabello:
(@ Estado civil: Textura de cabello:
Soltera )
... Estructura osea:
,‘, Religion:
g
Creo en Dios Nariz:
* Signo: Labios.
Escorpio
P Menton:

fertidonors

O+
Latina

55 kg

1.63cm
Marrén oscuro
Triguena clara
Negro
Ondulado
Mesomorfo
Larga
Gruesos

Ovalado



MMOEF-89

DATOS Y EXPERIENCIAS PERSONALES

1. Cual fue tu experiencia mas divertida?
R: Viajar a Disney porque fue un momento magico, disfrutar con mi familia esa
experiencia de union.

2.Cual fue tu experiencia mas feliz?

R: Ir de crucero a U.S.A. con mi mama y mi tia a la edad de 7 afos, fuimos a conocer a mi
tio una persona super especial en mi vida, conocer un pais y una cultura nueva junto a
las personas que mas amo fue super especial para mi.

3. Cual fue tu momento de mayor orgullo?
R: El dia que mi pasatiempo favorito que es la musica me permitio salir de mi pais a
compartir con otras personas un arte tan hermoso como lo es la musica.

4. Qué experiencia de la infancia te causé mayor impresion?
R: El dia que un gato de la calle le saco un ojo a una de mis perritas, que de hecho ya
estaba ciega de un ojo.

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

R: El dia que atropellaron a mi perrita en frente de mis ojos, ese dia pude presenciar la
maldad humana a su maxima expresion y saber que no todos tenemos buenos
corazones.

6. Cual fue tu experiencia mas peligrosa?
R: No he tenido ninguna.

7. Cual fue tu experiencia mas aterradora?

R: Fue presenciar como un Sr. agredio fisicamente a su pareja con un objeto punzo
cortante, ver como se desangraba y gritaba aterrorizada por la escena. Nunca habia
presenciado tanta sangre como ese dia, casi me desmayo.

8. Describe las mejores vacaciones que has tenido.
R: Mis mejores vacaciones fueron en san Blas, fue increible y divertido.

9.Cuales eran tus suefios cuando eras nino/a?

R: Cuando era nina sofaba con ser astronoma, sentia una fascinacion increible por el
espacio, lalunay los astros en general.

fertidonors
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10. Cuales son tus metas en la vida?

R: Actualmente sueno con crear una marca de productos naturales reconocida
mundialmente, quiero compartir mi estilo de vida saludable a muchas personas y que
puedan comprender que todos son capaces de vivir una vida plena en todo el sentido de
la palabra.

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

R: Mi heroina es mi madre, ella tuvo una vida muy compleja de pequena pero me
demostro que a pesar de todas sus heridas se puede ser buena madre, esposa, hermana
e hija sin esperar nada a cambio.

12. Qué valor(es) clasifica usted como los mas importantes?
R: El amor es el mas importante y fundamental de todos para mi, y todo radica en amar a
los demas como me amo a mi misma sin distincion. Dios es amor.

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

- Eficiente

- Amable

-Alegre

- Misteriosa

- Multifaceética

- Inteligente

- Atenta

- Sonadora

- Sensible con los animales

- Amorosa

- Caritativa.

14. Describe tus fortalezas.

R: Soy una mujer llena de principios y valores, fuerte fisicamente, de corazéon y de mente,
muy capaz de lograr todo lo que me proponga en la vida, determinante y tengo una fuerza
interior increible.

15. Describe tus debilidades.

R: Soy impuntual, en ocasiones un poco terca Yy rebelde, callada, me cuesta a veces
expresar mis emociones, poco paciente en muchos aspectos, muy rigida conmigo misma
y super exigente.
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16. Cuales son tus habilidades artisticas?
R: Soy Dj.

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

18. Cual es su ocupacion?
R: Soy broker, entrenadora personal y actualmente estoy desarrollando una marca
personal de productos naturales.

19. Enumere cualquier pasatiempo que pueda tener o haya tenido.
R: Soy Dj y escribo para mi.

20. Describe las cosas que mas te gustan de tu pais.
R: Para mi Panama es un pais increible, extremadamente abundante, lleno de muchas
oportunidades, con una diversidad de culturas y lugares hermosos.

21. Cuales paises has visitado?
R: - Estados Unidos

- Costa Rica

- Colombia.

22. Cual es tu época favorita del ano y por qué?
R: Mi época favorita del ano es noviembre, ya que es mi cumpleanos y es un mes de
mucha introspeccion para mi.

23. Qué deporte te interesa?
R: Me interesa la natacion y el padel.

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

- Flag futbol

- Entreno diariamente en el gimnasio.

25. Manejas bicicleta?
R: Si.

26. Indique que instrumentos musicales toca o ha tocado.
R: El Unico instrumento que toco es una Rx3 que es mi consola de Dj.

fertidonors
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27. Cuantas horas de sueno tienes en una noche promedio?
R: Normalmente de 7 a 8 horas.

28. Utilizas anteojos?
R: No.

29. Fumas?
R: No.

30. Comes sano?
R: Actualmente si, como extremadamente sano.

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

32. Te gustan los animales? Cual es tu animal favorito y tu mascota favorita?
R: Me encantan, de hecho soy rescatista y amo los gatos.

33. Qué tipo de musica te gusta?
R: Me gusta la musica electronica, musica clasica, pop, rap y regueton viejo.

34. Cual es tu libro favorito?
R: Tengo varios:
- “Las 48 leyes del poder”
- “Los 4 acuerdos”
- “El poder de la kabalah”.

35. Cual es tu color favorito?
R: El negro, beige y blanco.

36. Cual es tu tipo de carro favorito?
R: Amo los carros deportivos.

37. Cual es tu comida favorita?
R: Los mariscos.

38. Cual es tu pelicula y/o director favorito?

R: - Pelicula: “Charlie y la fabrica de chocolates”
- Director: Tim Burton.
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39. Ha asistido a algun curso y / o llevado a cabo un trabajo voluntario? (por favor,
especificar).
R: Actualmente estoy desarrollando un curso de biodecodificacion y maestria holistica.

40. A qué famosa te pareces?
R: No me parezco ni me identifico con ninguna.

fertidonors
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DESCRIPCION PERSONAL
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CARACTERISTICAS FAMILIARES

MAMA

Edad:

50

Estatura:

1.63

Peso:

92 kg

Estado de salud:

Hipertensa

Fecha de Nacimiento:

12/10/1973

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:
Administradora
Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:

Marron claro

HERMANOS

Edad:

17

Estatura:

1.75

Peso:

54 kg

Estado de salud:
Saludable

Fecha de Nacimiento:

18/04/2007

Nacionalidad:
Panamena
Profesion:

Estudiante

Color de piel:

Blanca

Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:

Marron oscuro

PAPA
Edad: Nacionalidad:
58 Panameno
Estatura: Profesion:
1.80 Administrador
Peso: Financiero
79 kg Color de piel:
Estado de salud: Blanca
Saludable Color de cabello:

Fecha de Nacimiento:
16/07/1966

Castano

Color de ojos:

Marron

ABUELA MATERNA
Edad: Nacionalidad:
37 Panamena
Estatura: Profesion:
1.61 Farmaceuta
Peso: Color de piel:
58 kg Blanca

Estado de salud
Fallecida

Fecha de Nacimiento:
10/05/1942

Fecha de muerte:
22/04/1979

fertidonors

Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:
Marron claro
Causa de muerte:

Cancer en el higado
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ABUELO MATERNO

Edad:

76

Estatura:

1.61

Peso:

97 kg

Estado de salud:
Hipertenso

Fecha de Nacimiento:
24/02/1948

Nacionalidad:
Colombiana
Profesion:
Vendedor

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Marron oscuro
Color de ojos:

Marron

ABUELO PATERNO

Edad:

79

Estatura:

1.80

Peso:

79

Estado de salud
Saludable

Fecha de Nacimiento:

02/10/1944

Nacionalidad:
Panamenfa
Profesion:
Ingeniero

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano

Color de ojos:
Verde

ABUELA PATERNA

Edad:

80

Estatura:

1.58

Peso:

58 kg

Estado de salud
Saludable

Fecha de Nacimiento:

01/08/1943

fertidonors

Nacionalidad:
Panamenfa
Profesion:
Abogada

Color de piel:
Blanca

Color de cabello:
Castano oscuro
Color de ojos:

Marrén oscuro



MMOF-89

Consulta de Psicologia W

INFORME GENERAL DE EVALUACION PSICOLOGICA

DATOS PERSONALES

Nombres y Apellidos: MMOF-89

Fecha de Nacimiento: 08/11/1999

Grado de instruccion: 3er afio de Derecho

Religion: no tiene religidn

Estado Civil: Soltera

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

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

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

Niega padecimiento de alguna enfermedad o condicién 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:

Alimentacidn sana y balanceada

Habitos de suefio saludables

No ingiere medicamentos

Le interesa la musica, los viajes y la lectura.

EVALUACION PSICOLOGICA:
Se utilizaron los siguientes instrumentos:

Entrevista personal

Test Persona Bajo la Lluvia

Test HTP Integrado

Test de Bender

Test de Matrices Progresivas de Raven

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

RESULTADOS

Para el momento de la evaluacién:

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

Inteligencia

] /\

\ / \

) 7\ S
. / \

0 _/ \

Deficiente Inferior al Medio Superior al Superior
termino medio termino medio

Rojas, A. (2024)

Sintesis del Area Socioemocional y Personalidad: MMOF-89 es una joven que para el
momento de la evaluacion es capaz de reconocerse a si misma cuando se le llama por su
nombre y apellido, y a su vez identificarse con su género (femenino). A nivel del examen
mental se encontraba orientada en tiempo y espacio, con una capacidad atencional
voluntaria. Asi mismo, las habilidades cognitivas superiores tales como la memoria,
percepcién, imaginacién, razonamiento y comprensién 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.

A nivel general, MMOF-89 presenta una personalidad que sugiere ser reservada e
introvertida. Presenta una autoestima, seguridad y autoconfianza conservadas. Es
respetuosa, servicial y trabajadora, l1a cual tiene sus metas personales puntualizadas.
Cuando se le pregunta la razdn para la donacion, expresa “a quien no tiene la posibilidad
de tener hijos lo puedo ayudar”. Adicionalmente puede establecer e iniciar vinculos de
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Consulta de Psicologia m

orden social y familiar. Entre sus valores mds importantes se encuentran el amor y el
respeto.

Aspecto Psiquico - Examén Mental

Juicio

Comprension
Razonamiento

Memoria

Capacidades Atencionales
Orientacion en Tiempo y Espacio
Percepcion

Curso del Pensamiento
Afecto -Empatia

Lenguaje

Expresividad

Actitud

Apariencia

B Adecuacion

Rojas, A. (2024)

No se evidencian elementos que sugieran la presencia de un trastorno psicético,
discapacidad cognitiva, psicopatia o parafilias.
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Hematologia
HE RAMA
FORMULA ROJA
Eritrocitos 4.33 ® 1E"G 4.00 - 6.20 x 1046 pL
i
Hemoglobina 131 9% 11.0-17.0 g/dL
Hematocrito 40.1 % 35.0-55.0%
Volumen Globular Medio 92.6 fiL 80.0 - 100.0 fL
Concentracion Media de Hemoglobina 303 =] 26.0-34.0pg
Concentracién Media de Hb Corpuscular 327 g/dL 31.0-35.5g/dL
A.D.E. 138 % 10.0 - 16.0 %
Plaguetas x mm3 294 mil 150 - 400 mil
Leucocitos x mm3 7.0 4.0-12.0
FORMULA LEUCOCITARIA ( % )
Neutrofilos Totales 60.5 % 50.0 - 80.0 %
Linfocitos 328 % 25.0 - 50.0 %
Monocitos 5.8 % 20-10.0 %
Eosindfilos o7 % 0.0-5.0%
Basdfilos 0z % 0.0-20%
FORMULA LEUCOCITARIA EN CIFRAS ABSOLUTAS
Neutrofilos Totales 4.2 2.0-80
Linfocitos 23 1.0-5.0
Monocitos 04 0.1-1.0
Eosindfilos 0o 0.0-04
Basdfilos 0o 0.0-02
Método: Impedancia eléctrica. Microscopia con tincién de Wright.
Verificado por: Supervisor
TI INEQO Y FA R RH
Tipo Sanguineo o
Factor Rh Positivo
Verificado por: Supervisar
Inmunologia

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

Hi VIDA

Antigeno de Superficie de Hepatitis B (HBsAg). 0.03 ndice, i Negativo i < 0.13

Positivo i >= 0.13

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

%

Hepatitis C (HCV), Anticuerpos 0.4 No Reactivo: Menor de 1.0
Reactivo: Mayor o igual a 1.0

Verificado por: Supervisor

CHLAMYDIA TRACHOMATIS, ACS IGM 0.z Index <0.9: No detectable
0.91 - 1.1: Zona Gris
>1.1: Detectable
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Serologia
VDRL
VDRI NO REACTIVO NO REACTIVO
Verificado nor: Sunervisor
Pruebas Especiales
CITOMEGALQOVIRUS IgM (CMVM) 0.23 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

Informacion Paciente Informacion Muestra Informacion Clinica

NHC: PAT-000035120 Tipo muestra: Sangre Clinica: FERTIDONORS
Nombre paciente: ~ MMOF-89 DONOR ~ Fecha toma 23/05/2024 Doctor: JORGE CASTILLO BASO
Fecha nac. paclente: 08/11/1999 :e::t:::epclén: 24/05/2024

S Mo Fecha fin. (hora): 17/06/2024  03:11

Grupo étnico: Hispano

Indicacién: Sin antecedentes familiares

RESULTADOS DEL TEST

NEGATIVO

INTERPRETACION DE RESULTADOS DEL TEST

Cuando el resultado de la prueba es negativo, el riesgo de tener hijos afectados por enfermedades causadas por los genes
analizados en el test disminuye de forma significativa respecto al de la poblacion general, incluso aunque la pareja, o donante
de gametos, sea portador/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 diagndstico 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 NG5S, 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 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. Andlisis bioinformatico de datos secuenciados
(pipeline bioinformatico v3.0). Los parametros de calidad incluyen, entre otros, que todas las muestras informadas tendrén un
minimo de 7GB de datos secuenciados, con un valor minimo de cobertura media de 75x, y un analisis de profundidad de
cobertura para un listado de 68.000 posiciones de ADN donde localizan variantes patogénicas conocidas. 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 HBAL/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.

IGENOMIX PERU 5.4.C, Av. Del Pinar 110 - 114, oficina 1205, Urbanizacén Chacarila del Estanque, Email: I Is%
laboratorio. peru@igenomix.com, Tel: +51980029360

SPA_LF_RP_OGT 022 ES_v30
Soporte: (305) S01-4548
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Igenomm’

PART OF VITROLIFE GROUP

LIMITACIONES DEL TEST

En la poblacién 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 intronicas 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 secddn de
metodologia. En el analisis de variacion en el nimero de copias, en caso de resultado normal, no se puede discernir si ambas
estan en distinto alelo (no portador) o si estan en el mismo (en cis) y, por tanto, existen cero copias en el otro (portador
silencioso, no detectado). La sensibilidad clinica del CGT es variable para las distintas enfermedades. En particular, la
sensibilidad para el gen SMN1 es de aprox. 96% dado que no se analizan mutaciones puntuales ni 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/o 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. No se detectan mosaicismos germinales ni somaticos de
bajo grado. Como en cualquier test genético existe una pequefia posibilidad de que el resultado sea inexacto debido a
circunstancias excepcionales (error durante la toma o etiquetado de la muestra, durante el procesado o la interpretacion de
resultados). La clasificacion de patogenicidad de las variantes puede sufrir cambios a lo largo del tiempo. Contacte con
IGENOMIX para consultar si ha habido cambios en la clasificacion de las variantes reportadas.

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 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 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 informacion que pueda derivarse de ellos no se consideraran en
ninglin caso un sustituto del asesoramiento genético o del tratamiento médico de un profesional formado, ni
representan una evaluacion 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 diagnéstico genético.
IGENOMIX PERU S.A.C no se responsabiliza del uso que dée la parte contratante de sus servicios, ni de los resultados
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.

IGENOMIX PERU 5.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, ofidna 1205, Urbanizacidn Chacarila del Estanque, Email: s 2 |5$
laboratorio. peru@igenamix.com, Tel: +51980029360

SPA_L F_RP_OGT (22 BS_ w30
Soporte:; (305) S01-4548
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Igenomm

PART OF VITROLIFE GROUP”

LISTADO DE GENES ANALIZADOS

ABCD]1, AP1S2, AR, ARSL, ARX, ATPTA, ATRX, BRWD3, BTK, CD40LG, CFTR, CHM, COL4AS, CUL4B, CYBB, CYP21A2, DCX, DKC1, DLG3, DMD, EDA, EMD, F§ F9, FGDL, FMR], FTS)1, GEPD, GIBL, GIB2, GLA,
GPR143, HBAL, HBE, HOFCL, HPRT 1, HSD17810, [0S, ILLRAPLL, IL2RG, KDMSC, LLCAM, MECPD, MIDL, MTMI1, NOP, NROB1, OCRL, OPHNL, OTC, PAKI, PDHAL, PGK 1, PHFS, PLP1, POURF, FQEP], PRPS],
RPZ, RPGR, RS1, SH2D1A, SLC16A2Z, SLCEAS, SMNL, SYNL, THOC2, UPFIB, WAS, 2DHHCS, ZNF711

GLOSARIO
IPOS DE HERENCIA:

« AR: Autosdmica recesiva
Para manifestar la enfermedad es necesario recibir dos variantes patogénicas (una de cada progenitor) en el mismo gen localizado
en uno de los 22 cromosomas no sexuales (autosomas).
« XR: Ligada al X recesiva
El gen se localiza en el cromosoma sexual X. Los varones con una variante patogénica presentan la enfermedad. Las mujeres con
una variante patogénica son portadoras 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 varantes en el mismo gen.
RELACIONES ALELICAS:
Mutaciones presentes en las dos copias de un gen.
« Homocigosis (Hom.):
Cada copia del gen presenta la misma mutacion. Generalmente se asocia a la presencia de sintomas clinicos.
» Heterocigosis compuesta (Het.):
Cada copia del gen tiene una mutacidn diferente, Cuando esto ocurre hablamos de variantes in trans y generalmente se asocia a la
presencia de sintomas clinicos.
Mutacion presente en una (nica copia del gen.

+ Heterocigosis SHet,):
Solo una copia del gen presenta mutacion, siendo la otra copia normal.

NOTA: Existe también la posibilidad de tener 2 variantes distintas en un gen concreto. Estas dos variantes pueden distribuirse
en una misma copia o en ambas copias.

CNV:

Jel inglés (Copy Number Variation) se refiere a la variacion en el nimero de copias de un gen o regién génica en particular, En términos
jenerales, 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
déntico no funcional o pseudogen.

IGENOMIX PERU §.A.C, Av. Del Pinar 110 - 114, ofidna 1205, Urbanizacidn Chacarila del Estanque, Email: I 6%
laboratorio, peru@igenomix.com, Tel: +51980029360

PA_L_F_RP_OGT_(22_ES_ w30
Soporte; (305) S01-4548

fertidonors



MMOEF-89

Igenomix

PART OF VITROLIFE GROUP”

Enfermedades ligadas-X

Chram Gen Enfe rmee dad Tasa de portadores Riesgo Reskiual

% ABCDL el o ecodistmifa 1in 3750 1in 37500

¥ AP152 Discapacicad inteleciuial sndrdemios Igads & X tipo 5 (sindrome de Peitigras ) < 1in 100 60 Feduced

¥ AR Sindrome de irsensiolidad a s and g anos 1in 6250 Lin 10417

¥ ARSL (ondrodeplasa pnctats bracuitesf singea < 1in 100 000 Heclucedl

® ARY Encefalopatia epléptica infantll iemprana tipo 1] Trastornos del desarrolo aodados al gen SR 1in 3500 1in 1 00000

% AT Erfermedac de Merkes ; Sindrome del cuerna o pital 1in 25000 1in 100000

¥ ATRE Sirckome de chacapadiclad ntelectusl iy facies hipotdrica Igads &l X; Sindrome de alfs talasemia y decapacielad | < 3 in 100 000 Fecluced
intelectusl

X BT Discapacicad intelectual Igacds & X tipo 93 1in 10000 1in 50000

X BT g ammagiobudinernia ligacs al X (A} ipo | 1in 50000 1in3 33313

¥ CIMOLG Sincrome de hiper-lgM po 1 {inmunod efidencia Igads al X con hiper-TgH po 1) « 1 im 100 000 Rl e

» CHM Comiderermia 1in 18750 1in & E964

X CILALS Srdrome de Alpart ligada &l X 1in 10000 1in 50000

% CUL48 Discapacicad intelectual sindrimica iigada o X tipo Caberss = 1in 100 000 Pcl i

% CYEE Enfen edad granumatoss ardnica Igads o X 1in 300 1in 1500

% oo Lisercefalia tipo 1 igacs ol ¥ 1in 2500 1in 50000

% oo Discperat s congénita ligacs o crom osoma X 1in G250 1in | 250000

¥ oL Discapaciclad irtsleciual no sindedmica ligada al & tipo 50 1in 45000 1in 300000

¥ oMo Conddones mlacionadas con la MO 1in 1304 1in 2 7480

X EDR Displasia e toddyrica hipohidndics Bpo 1 ligacs ol X 1in 2500 1in 1 6867

% EMD Distrofia rruscular e EmeryDretfss tipo 1 Igads al X = 1n 100000 Rl

X (] Hemofila A 1in 1250 1in 31250

® (2] Hemmcfila @ 1in 6250 1in 6500

% Faol Sindrome de Aankog Scott; Discapaciclad rtelectusl incedemica ligads al X tipo 16 1A 10000 1A 1 25000

X FMR o ol o il e con PR Lin 400 1in 4000

¥ 11 Discapaciclad irgsleciual Igacs al X tipo 44 1in 45000 1 i 300000

¥ G#D Deflcincla cha 66 PO 1in 25 1in250

" GH1 atla de Charot-Marie: Tooth Igada ol X tipa 1 1in 9803 1N 196060

X A Erfermmedac ce Fabwy 1in 18750 1in 1 87500

¥ PRI Nbirismo ocular ipo 1 (1po Metdeship Falls) 1 15000 1in 16750

M re] Discapaciclsd intelatuial igaca al X tipo 3 (acicermia metimalkinica \ hoem odstenema ipo cilX ) £ 1 100 000 Recluicee]

" WORTL Sinckorme che Lesch-byan 1in 95000 11 380000

X MO0 e echa] Frtodon crial 1S D10 < 11n 100 000 Recluione

X 05 Mucopolsac s tipo 2 1in 25000 10 1 25000

X ILIRALL Disc agaciclad irfsiiciuial mo §in dedmics ligads a 5 Bipo 21,4 1in 25000 1in 357143

X LRG Iremnccefidencis combinads grve igada al X 1in 25000 115 00000

X KOS Discapaciclad irf i iual sndrdmics Igads al X Eipo Clees-)mssn 1in 4000 1in57143

X LICAM Snckorme L 1in 7500 1in 150000

] MECF) Encafalopati neonatsl grve] Sindrome de Rt 1in 350 11n 3 50000

X MIDY Sinckome de Oplz G888 g ad al X 1po 1 1in 18750 1in 1 25000

¥ MM Mo paas iRl Tig ks ol X 1A 13500 1in@ 383

¥ [T Ertforn eclac] che Borrie 1R 50,000 <1 i 1,000,600

¥ [T Hpoplasia acrenal conplnita 1in 17500 1in S 8333

¥ QL Sinckome de Love; Erflerrmecad de Dent tipa 2 < 1R 100 000 P

¥ PNl Discapacicad irtelaciual Igacs o X con hipoplsi cerebeloss v qparencis fadal dtingva < 1R %0 -

i ane Defick e comiting trarmosrbarnlass 1in SO0 1in 1 66667

¥ PAKY Discapaciclad irteiaciual o sin demic ligada al 5 tipo 30 1in 40000 11 800000

® POMAL DAk che pinnvsto cleshidrog e ass €1 slfs < 1R 160 6K Bedduced

X o1 Deeficimrician che fonf e evatio o ass 1 < 11 160 6K By

® LIl D apscielac] irt elve sl sinckdeica Igads o X tipa Siderius < 1R 160 6K Fedluced

» AP Erifierm eclac] e Pediz e Merz bacher 1in 353 Lin441

¥ POUYS Sorclers ligacs o X §po 2 1in 555,113 <1 in 1,000,000

X P Sirckome de Renpenning « 1in 100 000 Reduced

W PRPS1 Erferm edlacks neacionad s con PRPS1 < 1in 100 030 Fecluced

1 T Ftircais pigmertars oo 2 1in 5000 1inG 3500

¥ RPGR Betincss pigmertaris oo 3 Dtrofa de conos ¥ baston es ligacds o) X 1in #0000 1in 28571

» R51 Retirimguiss Lin 15000 1in 100000

» SHID LA Sinchrome Infoprolferative Igado al X tipa 1 « 1in 100 000 Reduced

% SICIBA2 Sirckorne de AllarHerrdony Dy = 1in 100 000 Recluced]

» SICAAE Sinchrome de défick de cresting cenebral Bpa | « 1in 100 000 Reduced

¥ 5YM1 Epilepsia ligads al X con problermas de aprendizage ¥ rastormes cond uduales 1in 30000 1in 150000

X THOCE Discapacicad intelamual ligads ol X ipa 12735 = 1in 100000 Reluced

¥ 38 Discapacicad intelactual sndrimics Tgada al X tipo 14 Lin 15000 1in 75000

® WAS Sincrome de 'Wiskott-Mdrich; Tromb octopenia lgada al X = 1in 100000 Rescluced

¥ ZOHHT Discapacicad intelectual sndrimic Igada al X tipo Raymond 1in 45000 1 i 4 50000

¥ ZWFT 11 Discapacicad intelactual Igada al X tipo 57 1in 45000 1in 125000
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Enfermedades autosdm icas recesivas

Chram Gen Enfermedad Tasa de portadores Rissgo Reskdual
7 CFTR Fomss quisia lin 5 1 in&xy

& CYR2IAZ HipepBsia suprarmenal aongén ka por defidenda de 21-Fidvodlasa 1in &2 1in 1240

13 GB Sorcera aUCedMica necesiva Tpo 14 Somd e o énica, GIELGEG 1in 40 1 inSm0

18 HAAL At talaseriia 1in %0 1 in 20

18 HAAD Aira alaserig 1in %0 1 in 30

11 [TT'] Hemnoglohinopatiss reladonadss con HBR 1im &7 1in&m

5 SMN] ferofia rusculer espnal 1im 38 1 in 350

P o chatil e 8 LTI

IGENOMIX PERU 5.A.C, Av, Del Pinar 110 - 114, ofidna 1205, Urbanizaddn Chacarilla del Estanque, Email: FREKIONET] 6 | 5@%
laboratorio. perui@igenomix.com, Tel: +51980029360 =

5P

F_RP_OGT_022 ES_v3.0
Soporte; (305) 501-4948

fertidonors



fertidonors.com



