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| Resumen |

Objetivo. Detectar anomalias cromosomicas que afectan
tanto el numero de cromosomas como su estructura
para definir la etiologia de la enfermedad permitiéndole
al clinico establecer posteriores planes de manejo y
asesoramiento genético.

Materiales y métodos. Para reconocer y detectar
variaciones inusuales en la morfologia cromosoémica,
se aplican distintas técnicas de cultivo celular y bandeo
cromosomico. Entre ellas el laboratorio de citogenética
de la Universidad Nacional presta el servicio de:
Cariotipo convencional bandeo C y G, Cariotipo de
alta resolucion cromosémica con bandeo Q, G y R,
Cariotipo para evaluacion de fragilidad cromosomica del
cromosoma X, Cariotipo para evaluacion de fragilidad
cromosomica en presencia de mitomicina C (MMC),
Cariotipo para evaluacion de estados leucémicos
(cromosoma Philadelphia), Cariotipo de liquido
amniotico.

Resultados. Entre 2005 y 2013 se han atendido
aproximadamente 3000 pacientes que gracias a los
diagnosticos citogenéticos realizados por medio de

técnicas citogenéticas convencionales y moleculares
y a la unién con estrategias de prevencion primordial
y primaria (asesoria preconcepcional, diagnostico y
tamizaje prenatal y neonatal), secundaria (diagndstico
oportuno) y terciaria (guias de manejo anticipatorio) se
ha comprobado la mejora en la mortalidad, morbilidad,
discapacidad, reduccion en costos de aseguramiento
y promocion de una mejoria en la calidad de vida de
los pacientes, sus familias y los perfiles en salud de la
comunidad.

Conclusiones. El acceso a los servicios de andlisis
citogenético ha permitido detectar anomalias y
desarrollar estrategias de manejo adecuadas para
los pacientes atendidos y ha servido de base para la
investigacion y la ensefianza en la institucion.
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Objetivo. Valorar la eficiencia del HR-CGH y FISH en
el refinamiento del diagnoéstico de anomaliascripticas
(microdeleciones y adiciones) en pacientes con Retardo
Mental Idiopatico, autismo, pacientes con retardo en el
desarrollo y Leucemias Mieloides Agudas.

Métodos. Valorar al menos 60 pacientes en cuatro grupos
criticos de interés paraconsulta y docencia (40 individuos
con dismorfismo, retardo mental y del desarrollo y/
oautismo con cariotipo normal en estudios citogenéticos
tradicionales y 20 casos de Leucemias Mieloide Aguda),
que seran reevaluados mediante la técnica de HR-CGH
y FISH, con el fin dedetectar alteraciones cromosomicas
submicroscopicas.

Resultados. Pacientes con Retardo Mental Idiopatico,
autismo, pacientes con retardo en el desarrollo y
Leucemias Mieloides Agudas. Se estan realizando los
primeros ensayos con pacientesde Leucemias Mieloides
Agudas y se espera tener en los proximos meses los
pacientes representantes de las demas patologias en
consideracion.

Conclusion. La posibilidad de emplear software de
CGH de alta resoluciéon (HR-CGH), que permite
aumentar la resolucion, ayuda a identificar desequilibrios
cromosomicos de hasta 3 Mb (Kirchhoffet al.,1999),
lo cual podria reducir los costos de estos diagnosticos
y adicionalmente detectar nuevas anomalias aun no
reportadas.

Financiacién. Recursos propios y talento humano IEPRI
de la UNC.
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