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Sistema Internacional
para Citogenética Humana ISCN (1995)

Simbolo ‘ Representa

‘ Significado

P

g

Brazo corto

Brazo largo

Centromero
Hacia el telomero

Ganancia de material
hereditario

Pérdida de material
hereditario

Mosaicismo

46,XX+21

46,XY,5p-

46,XX/
45X

Brazo corto del
cromosomab

Brazo largo del
cromosoma X

Femenino, Trisomia 21

Masculino delecion de
brazos cortos del 5

Existen 2 clones o
lineas celulares con
diferentes constitucion
genetica




Sistema Internacional para Citogenética
Humana ISCN (1995)

Simb
olo

Representa Ejemplo

Significado

del

dup

Delecién 46,XX,del(4p)

Duplicaciéon 46,XY,dup(3p)

Inversion 46,XX,inv(9)

Insercion 46,XY,ins(2p3.2
)

Isocromosoma  46,X,i(Xq)

Translocacion 45 XY,-14.-
21,t(14;21)

Translocacion
reciproca

Femenino, delecion de los brazos cortos del
4

Masculino, duplicacion de los brazos cortos
del 3

Femenino con inversion del cromosoma 9

Masculino con insercidon en la banda 3 del
brazo corto del 2

Femenino, isocromosoma de brazos largos
del X

Masculino con translocacion balanceada
entreel 14y el 21




Sistema Internacional para Citogenética Humana
ISCN (1995)

Simbol | Representa Ejemplo Significado
0

Translocacion
robersoniana o
por fusion
centromerica

Marcador 47 XY,+mar Masculino con
cromosoma marcador
extra.

Paterno

Materno

Anillo 46,XX,r(13) Femenino con cromosoma
13 en anillo




Anotaciones de regiones y bandas




Sitios fragiles: Roturas o vacios de
cromosomas que son visibles. Usualmente
estan comprometidas ambas cromatidas.

Existen tres grupos:

1. Susceptibles a folatos: Se expresan en medios
deprimidos de acido folico. Ej: 6p23, 8p22 (S.

Burti), 9p21 (S. Bloom) y cancer, Xg27.3 (S.
Fragil X).
2.35ensibles ala distamina: Aditivos gque se usan

en los cultivos. Ej: La distamina: 16922y
17q12.

3. Sensibles a la Bromodesoxiuridina: 10925.




Técnica de Alta Resolucion:

Se realiza en cromosomas prometafasicos y
profasicos, no en metafasicos. Se obtienen
cromosomas mas largos, bandas que se

desdoblan en subbandas. Se detectan
alteraciones del orden de 3 Mb. Ejemplos:

Caracteristic | Cromosoma | Cromosoma Cromosoma
Metafasico Prometafasico Profasico




CITOGENETICA MOLECULAR

Hibridizacion in situ:

Es unatéecnica que permite la deteccion de
secuencias especificas de acidos nucleicos
(ADN o ARN), en cromosomas 0 nucleos
interfasicos utilizando sondas o probes
marcados.

Puede ser FISH (fluorescente) o RISH
(radioactiva).




Aplicaciones de la Citogenética Molecular

Ventajas:

 Permite trabajar en nucleos interfasicos para
diagnostico del sexo y las trisomias mas frecuentes Ej:
Diagnostico Prenatal.

» Detectar aberraciones cromosomicas (microdeleciones
y pequenas translocaciones) gue no pueden ser vistas
por tecnicas tradicionales.

« Conocer la procedencia de minicromosomas o
marcadores cromosdmicos de origen desconocido.

« Completa las técnicas de citogenetica convencional.

Desventajas:

e Latécnica resulta muy costosa.




