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CARIOMAP SUPERA LOS LIMITES DE RESOLUCION. CITOGENETICA Y CITOGENOMICA EN UN UNICO PROCESO

Método Resolucién Caracteristicas
Cariotipo 5-10 Mpb Requiere cultivo celular. Representacién sesgada de lineas celulares por fallos de cultivo o
cldsico

crecimiento preferencial de una linea celular. Metodologia técnica poco automatizada. Interpretacién
laboriosa. Resolucidn limitada. Ausencia visualizacion de reordenamientos cripticos.

FISH 100 Kpb Andlisis cromosémicos muy localizados y puntuales. Alto coste.

Array 50 Kpb No detecta reordenamientos estructurales balanceados. No permite deteccién mosaicos de bajo grado.
Mapeo dptico 500pb Automatizacién completa de:

(BIONANO) Deleciones, duplicaciones

Reordenamientos balanceados y no balanceados
Genes de fusién

Mosaicos 1% VAF

Expansiones de repeticiones nucleotidicas

Estudios presentados en la Reunién de la Sociedad Europea de Genética Humana (ESHG) 2020 que demuestran una
concordancia del 100% entre el sistema de mapeo éptico y las pruebas citogenéticas estandar.

Estudio N° de casos Concordancia Conclusién

Hoischen y cols. 48 ( leucemias) 100% Mapeo dptico puede reemplazar citogenetica cldsica

Radboud University

Medical Center

Hoichsen y cols. 2 (casos no resueltos) Superior al standard

Heinrich y cols. 19 (variedad de trastornos: 100% Identifica SVs indetectables con otras tecnologias

MVZ Martinsried in infertilidad masculine, Identifica SV lei deteccié ia habi

Germany microcefalia, retraso en el entifica SVs comp ejas.cuya. e ec?uor? ,prewa abfa con
Desarrollo, crisis epilépticas...) llevado una larga y laboriosa investigacién

Neveling y cols. 40 ( retraso mental y abortos 100%

Radboud University  recurrentes) Deteccién completa de SVs altamente complejas

Dr.Brandon LaBarge  Describe el uso del sistema de mapeo dptico en una amplia variedad de tumores sdélidos : “Genome imaging of
Penn State Health head and neck solid tumors: oropharyngeal, tongue, and thyroid cancers,”

and Penn State

College of Medicine

CONCLUSION

Hasta ahora los métodos citogenéticos y citogendmicos debian combinarse y complementarse con otros métodos moleculares para
proporcionar una evaluacién prondstica y clinica de cada paciente. Esto IMPLICABA elegir la prioridad y el tipo de muestra para cada
caso, lo que suponia tiempos diagndsticos largos y duplicidades de muestras. El mapeo éptico proporciona todos los reordenamientos
del genoma con una sola prueba detectando incluso los mosaicismos de hasta un 1% de frecuencia alélica.



