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¢Qué es un cariotipo molecular?

Los cariotipos moleculares son estudios de deteccion y diagndstico aneuploidias.
Van mas alld del tamizaje que ofrece el panel Duo Marcador + Preeclampsia o la
prueba NIPT. Usualmente, las personas poseen 46 cromosomas: 23 heredados de la
madre y 23 del padre. Algunas mutaciones y errores celulares pueden causar que un
feto herede un numero incorrecto de cromosomas o, en términos meédicos, una
aneuploidia. Tener un numero incorrecto de cromosomas genera sindromes
genéticos.

Nanolab, en su linea Nanocare, cuenta con dos cariotipos moleculares:
Constitutional y Karyolite. Cada uno de estos cariotipos moleculares cuenta con
diferentes alcances. También es posible emplear secuenciacion (NGS) a modo de
cariotipo.

Constitutional

El cariotipo molecular Constitutional se basa en la tecnologia BACs on Beads,
desarrollada por Perkin Elmer y se enfoca en detectar las aneuploidias mas comunes
asociadas a los cromosomas 13, 18, 21 y los cromosomas sexuales. Ademas, este
cariotipo molecular también identifica microdeleciones, que son situaciones donde
se pierde informacion en algun cromosoma, dando lugar a un sindrome genético.
Para llevar a cabo este estudio, se utiliza una muestra de vellosidad corial o liquido
amniodtico para extraer y analizar ADN.
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Deteccion de sindromes por
aneuploidia:

* Trisomia 13 (Sindrome de Patau)

*Trisomia 18 (Sindrome de Edwards)

e Trisomia 21 (Sindrome de Down)

* Aneuploidias de los cromosomas sexuales,
como es el sindrome de Klinefelter (XXY) o
sindrome de Turner (X0)

Deteccién de sindromes por
microdeleciones:

e Sindrome de DiGorge

* Sindrome de Williams-Beuren
* Sindrome de Prader Willi

e Sindrome de Angelman

* Sindrome de Smith Magenis

e Sindrome de Wolf-Hirschhorn
* Sindrome de Cri du Chat

* Sindrome de Langer Giedion
* Sindrome de Miller Dieker

Karyolite

El cariotipo molecular Karyolite analiza los 46 cromosomas, a diferencia del
cariotipo molecular Constitutional que se centra en los pares de cromosomas 13, 18,
21 y cromosomas sexuales. Esta herramienta genética sirve para detectar y
diagnosticar aneuploidias en todos los cromosomas. Sin embargo, carece de la
funcion de deteccidn de microdeleciones y mosaicos.

El cariotipo molecular Karyolite estd indicado para la cirugia fetal, ya que antes de
realizarla se debe realizar un analisis de los cromosomas. En estos casos, Nanolab
trabaja con uno de los centros con mas experiencia en este tipo de cirugia en la
Ciudad de Monterrey y Nuevo Leodn.

Nanolab, a través de su linea Nanocare, también te acompana en momentos dificiles.
Con el cariotipo molecular Karyolite, se investigan casos de aborto repetitivo,

definido como dos o mas aborto en una pareja. El cariotipo molecular Karyolite
examina el tejido fetal y determina si las causas de aborto son de origen genético.
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Servicio Personalizado Nanocare

Nanolab comprende lo estresante que es esperar los resultados de un diagnostico.
Por ello, realizamos los cariotipos moleculares de manera diligente. Una vez recibida
la muestra, te entregamos los resultados en 72 horas. Si se detecta una anomalia o a
peticion del paciente, Nanolab ofrece los servicios de asesoria genética con nuestro
genetista clinico, quien podra brindar una explicaciéon para interpretar los resultados,
entender las probabilidades de heredabilidad, explicar las enfermedades vy
mutaciones detectadas, y proponer opciones encaminadas a lograr un embarazo
exitoso y saludable.
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