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Nombre del Paciente: BRIANNA NICOLL BELALCAZAR DIAZ
Fecha de Nacimiento: 26/09/2019 Niumero de identificacion: 5610012303
Doctor: Fecha de Soficitud: 2880712023

PANEL GENETICO DE EPILEPSIAS Y ATAXIAS, INFORME EN ESPAROL

RESULTADO DE PRUEBA GENETICA PARA EPILEPSIAS Y ATAXIAS

Material: Swab bucal

Indicacion Clinica; La secuenciacion de este panel se indico para la evaluacion del riesgo para spilepsias y ataxias. Este e3 um informe confidencial que
tiere como cbjettvs resumir ias wformaciones sobre sf resufiado de fa proeba genstca.

No se identificaron variantes patogénicas o probablemente palogénicas, de herenaa autostimica recesiva ©
dominante en los genes analizados.

HALLAZGOS COMPLEMENTARES

No se encontraron variantes de significado clinico inderto (VUS).

METODO

Extraccion y fragmentacion del ADN gendmico seguida de indexacidn, captura con un kit especifico y snnquecmiento de las regiones de interés. Después
de la secuenciacian de proxima generacion (NGS) de las secuencias diana, wtilizando fa plataforms luming, se reafize i3 alineaciin y deteccidn de variantes
basadas en la version GRCh37 del genoma humaro. Los datos gensrados por 13 secuenciacidn se anafizaron mediante prpcesos bininformaticos
personalizados {pipeline germinal v3.6}. Las vaniantes se interpretaron considerando fz condicién clinica del pawente y Is guiz de clasificarion de varianies
del Colegio Americano de Genética Médica y Genomica (ACMG).

LIMITACIONES
Esta prueba no evalia las regiones no codificanies del genoma: no es la prueba de eleccion para evaluar condiciones gendlicas asuciadas con
expansiones de polinucledtidos, eventos genéticas complejos como mversiones, Uransiocaciones y expansionas repetidas. ¢ condicicaes derivadas de

alteraciones en e} ADN mitocondrial {ADNmt). Pseudogenes, secuencias con alla wWenlidad y secuencias repelifivas pusden interfery en Ia evaluacion de
variantes genomicas.

GENES ANALIZADOS

230 genes: AARS (AARS1), ACER3, ADAMZ22. GPR98 (ADGRV1), ADSL, AMP2, ALDHBAT, ALBF«?m ALG 1 PAB2. ARHGEFS, ARV, ARX,

ATP13A2 ATP1A2, ATP1A3, ATPSV1A ATPTA ATPBA2 BRAT!, BSCLZ BTD. CACNATA CACNAID, CACHALE ,' oy \,nM;.;A CAS§ CCDCB8A.

CDK5, CDKL5, CERS1, CHD2, CHRNA2 CHRNA4, CHRNE8Z, CLCONZ CLN3, CLNS CLHEB. CUJS_ C / 2 YAPZ. CPAS,
CPLX1, CSTB. CTSD, CYFIP2, DCX DDC, DEAFT. DENKDSA . "‘De DiAPHS, DLAT. © FI83 EMN2,
EPMR2A, EXT2, FOLR1T FOXG1, FRRS1L GABBRZ GABRAT, GABRAZ GAB AT 5;;;;; GBA
(GBA1), GCSH, GLDC, GNAO1, GOSRZ GPAAT GRIAL GRIM1 Gﬁm“/é. R
{ER3IP1, ITPA, KANSL1, KATNB1, KCNAT, KCNAZ KCNB1T, KCNCT, |
LIAS, LMNB2, LRPPRC, MBDS. MDHZ, MECPZ. MEDT, MEFZC, M.
NPRL2, NPRL3, NRXN1, NTRK2, NUSt, OTUD6B, PACS2 PAFAHTST.
PLCB1, PROSC (PLPBF), PNKP, PNPO, POLG. POLGZ, PPP3CA, PPT1
RTN4iP1, RTTN, SARS (SARS1), SCARB2, SCHTA SCHNIB, SCN2A 3
SLC45A1, SLC6A1, SLCBAB, SLCBAY, SLCIYAB, SMT 1A, SMS. saaa:zs W‘!ﬁ' sn&q -
STXBP1, SUOX, SYN1, SYNGAP!. SYNJt, SZT2 TANGOZ, TBC1D24 TACO TCF4, TATC3
UBAS, UBE3A, UFM1, VARS (VARST), WASF? WIIR45B, WDRI3 v*‘r‘VU"( YWHAG y ZEBZ

(‘3

COBERTURA DE SECUENCIACION

Namero total de lecturas secuenciadas: 449 157
Cobertura média de la region diana {blanco}: 68,53 x
% de la Regién diana {blanco) con cobertura mayor o igual a 9988 %
20x: E

Region diana {0 blanco) se refiere a la regidn codificante y sitios de spiics de s genes analizados



. ﬂe U ,y

VW ey e Loy
Nombre dej Paciente: BRIANNA OLL BEL A CAZAR Dinz figax fﬁ:’;!i
: Nic S
Feoharde Nacimiento: 26/09/2019 - " e ol C:‘m’ IdentiScacian 2303
. N, de i6n: 861001
Docto Fecha de
REFERENCIAS

Sofctud 281712023

‘otocol For yge weith ¢ i ¥
| v SCier ce,comlresouroesﬂwisb T A L .
2. Twist Bioscience Corp. Ep

! target- enrichment rotonei- ISt ngs- v )
Zymatic Fragmentat&on and Ty 4 otk g b

' Twist Universay Adapter Systeny For yse i the TWAST ngs Workfiow.
3. Lista da M i CDei ;g:g;zizu&rjc;i/f&?:m;;g‘ fff?f:ta-nm:g ;igdlmi:jugw;xsa} adapter systems. USe- st ngs- workfiow
In: http: /fwww.sbpc org.briw content/y !oad.s;ZL & MLis .‘f‘ ‘r)t' ‘(an“ i Vg e de Pa!oiegxa St
4. Santanj A, et al Ami Pail’?(—xt Lab Med,p2017;1§§ ?gﬁ)}?l;_és?‘i‘a;;;nentacaeEmDsagmsmoMesemgast3@@{
5. Hegde M etal Arch Pathol Lab Med. 2017141 {8): 798- 805,
6. llumina, inc. umina DRAGEN Bio- T Platformv3.g User Guide {1000000128305 w00},
7. Richards S, et al. Genet Meg 2015:17: 405- 24,
8. Riggs ER, et al. Genet Med 2020, 22 {2}245- 257
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NOTA (1) La interpretacién del resultads de este examen y iz conclusion diagnistica dependen de un analisis conjunts de los datos clinicos ¥ otros
examenes dej paciente. Las conclusiones de esta Frueba involusran conon
cten la incorporaci

mientos clentificos actuzles ¥ pueden ser mod

on de nusvos conocimientas por parte de i3 ciencia,

NOTA (2) Método desarrollado ¥ evaluado por el drea de Analisis Clinicos,

NOTA (3): se sugiere asesoramiento genstios a criterio médicn,
identificacion de vanaciones sn ef nimern de copias TNV} por NGS, ¥ existen imitacio

rmacién, comuniquese con genamica@gmpaﬁewy.comhbr.

En el caso de fa identificacién de varianiss de significado incierts {WUS), esto dabe mnsﬁiﬁaﬁa:se oon cautels ¥ ng égbe xsf_szen;}mar ef manejo

clinica, Tampoco hay indicacian de realizar investigacion \_/US &n famﬂéares & i2 practica clinica habsﬁ;%i ym'era del canterio de :nves;zgac?en cientifica en

centros especializados. Se fecomienda precaucion en fa interpretacién de este hallazgo y futura reavaluacion, hasta Gue nuevas evidencias pemmitam sy

reclasificacion como patogénica o benigna,

NOTA (8) En el caso de identificaci

enfermedad (PubMed: 25741888

NOTA (7). La prediccién jn sifico determina el

calouda mediante herramientas computac

entes en el software utilizado para analisis. : : " o
gré?m (8) La muestra de salivafswab fue recolectada por el paciente {¥/o sy mmx{ mspomﬁabéeg ¥ bapju axcm?ma respo
recomendaciones para la colecta de salivafswab puede comprometer g@ tesufitade. £} paciente (yfo sy futor
perienece, y el laboratorio no sers responsable si fa misma fue colectsda de un tercera.
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Hicadas en e} futuro de acuerdo

&0 de una variante probablemente patogeénics, existe unz probabibidgad igusl o Superier al 30% ¢e que

impacto de la variante &n la funcién de ba proteina finad y se

cause
onales

nsabifidad, ef incumptimients de las
fesponsavie} declara que 1o muestra le
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