Listado de sindromes y aneuploidias 5:;. Biocddices | .:ié Prenatal Code

Trisomias mas frecuentes

Sindrome de Down - Trisomia 21 v v v V4

Sindrome de Edwards - Trisomia 18 v v v v

Sindrome de Patau - Trisomia 13 v v v v
Anomalias de cromosomas sexuales

Sindrome de Turner v v v X

Sindrome de Klinefelter v v v X

Sindrome de Jacobs v v v X

Sindrome de Triple X v v v X

Sexo fetal (opcional) v v v *
Anomalias relacionadas a pérdidas gestacionales

Trisomia 16 b 4 v v X

Trisomia 22 b 4 v v X
Aneuploidias

Aneuploidias de los 23 cromosomas X v v X
Microdeleciones y microduplicaciones

92 sindromes (ver listado) b 4 X v X
Hallazgos secundarios

CNVS > 5MB X X v X

*La determinacion del sexo fetal en el embarazo gemelar se limita a la deteccion de la presencia o ausencia
del cromosoma Y. Unicamente permite informar la presencia de al menos un feto masculino. En ausencia de
deteccion del cromosoma Y, se informara la presencia de fetos femeninos.

Ver listado de 92 sindromes ¥



Listado de las 92 microdeleciones

y microduplicaciones que se :e; Biocddices | v:ié Prenatal Code
analizan en el test Precision

o D @ O

1| 1p36 1p36 Delecién 12,8 47 | 10926 10926 Delecion 16,5
2 | 1g41-g42 1941-q42 Delecién 12,5 48 | 10p11.21-p12.31 10p11.21-p12.31 | Delecion 19,3
3 | 1p32-p31 1p32-p31 Delecion 34,2 49 | 10p 10p Duplicacién | 40,2
4 | 2pl16.1-pl15 2p16.1-p15 Delecién 3,3 50 | 11p13 MNp13 Delecion 54
5 29331 20331 Delecion 8,3 51 | Mpll.2 MNp11.2 Delecion 2,1
6 29311 29311 Duplicacion | 8,3 52 | Jacobsen Mg23-25 Delecion 24,6
7 | 2937 2937 Delecién 3 53 | 11923 11923 Delecion 10,7
8 | 29311 29311 Delecién 8,3 54 | 12914 12g14 Delecion 3,6
9 | 2q 29 Duplicacion [149,9 55 | 12p12.1 12p12.1 Delecion 52
10 | 3pter-p25 3pter-p25 Delecion 16,4 56 | 12p 12p Duplicacién | 35,8
1 | Dandy-Walker 3922-g24 Delecion 19,7 57 | 13q14 1314 Delecion 15,2
12 1 3013.31 3q13.31 Delecion 3,8 58 | 13932-qgter 13g32-qgter Delecion 20,2
13| 3p 3pter-p25 Duplicacion | 16,4 59 | 14911-g22 14911-g22 Delecion 39,1
14| 3qg 3q Duplicaciéon | 76,1 60 | 14922.1-922.3 14922.1-gq22.3 | Delecion 7,2
15| 4p16.3 4p16.3 Delecion 2 61 | 14gcen-g22 14qcen-q22 Delecion 40,5
16 | 4921 4921 Delecién 1n,8 62 | 14q 14q Duplicacién | 83,8
17 | 4p 4p Duplicacién | 50,4 63 | Angelman 15911-g13 Delecion 5,7
18 | 4q 4921-935 Duplicacion | 114,9 64 | Prader-Willi 15g11-g13 Delecion 5,7
19 | 4931-gter 4931-gter Delecién 51,7 65 | 15926-qgter 15026-gter Delecion 13,5
20| Cri-du-Chat 5p15 Delecion 12,5 66 | Levy-Shanske 15026-gter Duplicacién | 13,5
21| 5q14.3 5914.3 Delecion 9,5 67 | 15914 15914 Delecion 6,4
22| 5012 5912 Delecién 7.8 68 | 15024 15024 Delecion 3
23| 5pl13 5p13 Duplicacion | 13,6 69 | Sobrecrecimiento | 15026 Duplicaciéon | 3,2
24| 5p 5p Duplicacion | 48,4 70 | 15022-926 15922-926 Delecion 43,4
25| b6pter-p24 6pter-p24 Delecién 13,3 71 | 16p12.2-p11.2 16p12.2-p11.2 Delecion 8,7
26 6Q24-925 6924-925 Delecién 22 72 | 16p12.2-p11.2 16p12.2-p11.2 Duplicaciéon | 7,8
27 | 6qll-ql4 6q911-g14 Delecion 27 73 | 16p13.3 16p13.3 Delecion 7.9
28 6p 6p Delecion 61 74 | 16p13.3 16p13.3 Duplicacién | 7,9
29| 6q15-923 6015-923 Delecion 51 75 | 16911-913 16911-913 Duplicacion n
30 6025-gter 6025-gter Delecion 22,1 76 | Smith-Magenis 17p11.2 Delecion 3,4
31| 6026-927 6926-927 Delecién 10,1 77 | 17p13.3 17p13.3 Delecion 2,6
32 79 79 Delecion 98,1 78 | Potocki-Lupski 17p1.2 Duplicacién | 3,4
33| 7q911.23 7911.23 Delecion 1,4 79 | 17p13.3 17p13.3 Duplicacion | 3,3
34| 7921-q32 7921-932 Delecién 55,1 80 | Yuan-Harel-Lupski | 17p12-p11.2 Duplicacién | 11,5
35| 7931-932 7931-932 Delecion 25,2 81 | 17p 17p Duplicacion | 24
36| 8p23.1 8p23.1 Delecion 3,7 82 | 18p 18p Delecion 15,4
37| 8p23.1 8p23.1 Duplicacion | 3,7 83 | 18922.3-923 18922.3-923 Delecion 9,3
38| Langer-Giedion 8023.3-g24.11 Delecién 7] 84 | Alagille 1 20p12 Delecion 12,8
39| 8qg221 8022.1 Delecion 5,6 85 | 20p 20p Duplicacién | 26,3
40| 809221 80221 Duplicacién | 5,6 86 | 21922 21922 Delecion 16,6
41 8p 8p Duplicaciéon | 45,6 87 | 22911.2 22911.2 Delecion 2,4
42| 8q 8q Duplicacion 100,8 88 | Xpl.23-pl1.22 Xp11.23-p11.22 | Duplicacion | 3,8
43| 9p 9p Delecién 39,7 89 | Xp21 Xp21 Delecion 12,7
44| 9p 9p Duplicaciéon | 39,7 90 | Xqg27.3-928 X027.3-928 Duplicacion | 13,2
45| DiGeorge 2 10p14-p13 Delecion 10,7 91 | Xqg21 Xa21 Delecion 22,3
46| 10922.3-923.2 10022.3-923.2 | Delecién 71 92 | Xg22.3 Xg22.3 Delecion 5




