« | Ministerio Hospital Nacional Docente

de Salud Madre-Nifio “San Bartolomé" N° “f -2024-DG-HONADOMANI-SB

SOMCA O
2

Lima, & de MA4o  de 2024
VISTO:

El expediente N° 03372-24; relacionado con la propuesta de Guia de Procedimiento de

Citogenética- Analisis cromosdmico con Cariotipo y Bandeo GTG en muestras de Sangre
Periférica, y;

CONSIDERANDO:

Que, los articulos | y Il del Titulo Preliminar de la Ley N° 26842, Ley General de Salud dispone
que la salud es condicion indispensable del desarrollo humano y medio fundamental para
|alcanzar el bienestar individual y colectivo, y que la proteccién de la salud es de interés publico.
/|Por tanto, es responsabilidad del Estado regularla vigilarla y promoverla;

Que, mediante Resolucion Ministerial N° 826-2021-MINSA . se aprueba el documento
denominado “Normas para la elaboracién de documentos normativos del Ministerio de Salud”
en cuyo numeral 6.1.3 define la Guia Técnica como documento normativo del MINSA con el
% que por escrito se define de manera detallada el desarrollo de determinados procesos,
procedimientos y actividades administrativas y asistenciales(...)

Que, la Jefa del Departamento de Ayuda al Diagnéstico con Nota Informativa N° 0058-2024-
DAD- HONADOMANI.SB hace de conocimiento la “Guia de Procedimiento de Citogenética —
Analisis Cromosémico con Cariotipo y Bandeo GTG en muestras de Sangre Periférica”, la
misma que cuenta con la aprobacién del Jefe del Departamento de Gineco-Obstetricia con
Proveido N° 114-2024-DGO-HONADOMANI-SB, asi como la conformidad del Médico Anatomo
Patdlogo y el Médico Especialista en Genética de la entidad:

Que, la Jefatura de la Oficina de Gestion de la Calidad mediante Nota Informativa N° 123-2024-
OGC-HONADOMANI-SB, precisa que luego de la revisién correspondiente ha verificado que
la Guia Técnica “Guia de Procedimiento de Citogenética Analisis Cromosémico con
Cariotipo y Bandeo GTG en muestras de sangre periférica” ha sido elaborada de acuerdo

a la normativa, expresando su conformidad al precitado documento y solicita la emisién del acto
resolutivo correspondiente;

La precitada Guia Técnica tiene por finalidad proporcionar informacién valiosa en el estudio

cromosomico que puede ser crucial para el diagnéstico, tratamiento en diversas especialidades
édicas;

la definicién del proceso técnico se constituye en la técnica mas prevalente para evaluar las

inomalias cromosoémicas, tanto en ndmero como en estructura, es el cariotipo con bandas GTG
<7 en linfocitos de sangre periférica:




Que, mediante Hoja de ruta la Direcciéon General solicita a la jefatura de la Oficina de Asesoria
Juridica proyecte el correspondiente acto resolutivo;

Con la visacion de la Direccion Adjunta, de la Jefatura de la Oficina de Gestién de la Calidad,
de la Jefatura del Departamento de Ayuda al Diagnostico, de la Jefatura del Departamento de
=, Gineco-Obstetricia y de la Oficina de Asesoria Juridica del Hospital Nacional Docente Madre

%, Nifio “San Bartolomé”;

w|En uso de las facultades y atribuciones conferidas a la Directora General del Hospital Nacional
Docente Madre Nifio “San Bartolomé”, mediante Resolucién Ministerial N° 862-2023-SA, y del
Reglamento de Organizacién y Funciones del Hospital Nacional Docente Madre Nifio “San
Bartolomé”, aprobado mediante la Resolucién Ministerial N° 884-2003-SA/DM,;

SE RESUELVE:

Articulo 1.- Aprobar la Guia Técnica: “Guia de Procedimiento de Citogenética Analisis
Cromosémico con Cariotipo y Bandeo GTG en muestras de sangre periférica” del
Departamento de Ayuda al Diagnéstico del Hospital Nacional Docente Madre Nifio “San
erio de Bartolomé,” compuesta de doce (12) folios.
E )N
. Karin Alicia
Villanueva
Q .Gav'rdia By,
%.‘,?ﬁw Articulo 3.- Disponer que la Oficina de Estadistica e Informatica, a través del responsable del
Portal de Transparencia de la Institucién, se encargue de la publicacion del acto resolutivo, en
la direccién electrénica www.sanbartolome.gob.pe.

Articulo 2.- Disponer que el Departamento de Ayuda al Diagnéstico, implemente la difusion y
aplicacién interna de la Guia Técnica aprobada en el Articulo 1° de la presente Resolucion.
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FORMATO DE GU] \'DE PROCEDIMIENTO ASISTENCIAL

| NOMBRE DEL PROCEDIMIENTO:
ANALISIS CROMOSOMICO CON CAR]OT!PO Y BANDEO GTG EN MUESTRAS DE:SANGRE PERIFERICA.
CODIGO CPMS | 88293 AMB;TO \DE APLICACION:
(2) __
VERSION: (1) * Bpto !/ Servicio: Departamento, Ayuda al Diagnostico / Servicio de
Anatomia Pafolégica / Laboratoric de Citogenetica y Biologia Molecular
OBJETIVO:

Dar resultados precisos y puntuaimente, S|gwen riterios y normas estahlecidas en el ISCN 2020 con el propositd
de identificar y detectar las alteraciones crom icas mediante el carlotlpo y-esto permitira al médico tratante la
informacion esencial para llevar a'cabo un dlagnastlco medico y/o asesoramiento genético,

CONSIDERACIONES GENERALES;

 Definicién:

El cariotipo-es un andlisis cromosomiico de las cé!ulas humanas que nos permite examinar el tamario, la forma y e}
nimero de los cromosomas. :

El término también se refigre a la representacioi
que se puede describir conforme a una nomencl

' jréfica de los cromosomas, ordenados en pares de homélogos y
a convencional

Contraindicaciones Absolutas

Indicaciones _
En pacientes pediatricos y adolescentes: s. Ningufia
« Retraso del desarrollo-psicomotor Contraindicaciones Relativas
» Talia baja de eticlogia desconocida G
s  Dimorfismo facial - » Uso de Antibioticos y/o corticoides
= Retardo mental de etiologia desconocsda- . & Estado Febri
« Genitales ambiguos '
* Portador de upa Malformacion Conge ta

Mayor Complicaciones
o Portador de tres Malformaciones Con

Menores
» Corififmacion diggndstica de cfomosom
numeéricas Y estructurales
= Hijos de uriones consanguineas
o« Anomalias del desarrollo puberal comio -

fas - e Equimosis, Petequias, Hematoma
* Slnhcope
+ Edema local

ginecomastia ; amenorrea, pubertad-tardia

Requisitos previos
Precoz. ;

Orden Médica
Pago por Cariotipo
dora | W ingreso al Sistema por orden médica pagada o

[En-adultos:

e Mujeres can'mala historia obstétrica: aki
recurrente, productos obitados o hijos malformados | subsidiada por &/. 8IS
= Deteccidn de portadores de anomalias = .= Verificacion de datos y facturacién de pagos er e
Crormoesomicas. P Sistema
o Estudio de pareja infértil 5

[En cualquier grupo etario:

» Estudio de enfermedades oncohematold

CONSIDERACIONES ESPECIFICAS:

Descripeion del Procedimiento: PRO.CED_]M ITO DEL CARIOTIPO EN SANGRE PERIFERICA

Ne ACTIVIDAD: (18} ' RECURSO TIEMPO (20)
Y HUMANO {19) _
1 lldentificacion del padiente e informe del p dimiento. Técnice de Laboratorio 2'min




2 jLavado de manos clinico y colocacion de guantes T'écnico de Laboratorio 3 min
3 |Rotulacidn de tubos de-muestra Técnico de Laboratario 1 min
Preparacion de equipo de toma de mue's"fré Técnico de Laboratorio 2 min
Colocacion de ligadura para extraccion d_ :sangre e identificacion de [Técnico de Laboratorio 2 min
zona de venopuncioh :
& [Asepsia de zona.de venapuncidn [Técnico de Laboratorio 0,5 min
7 [Toma de muestra Técnico de Laboratorio 2 min
8 [Retiro-de tuba y luege retiro de -aguja-con adaptador Técnice de Laboratorio 0,5 min
9 |Compresién de zona de-venopuncion ¢on torunda de algodon Técnico de Laboratorio T min,
10 [Desecho de materiales biocontaminados y equipo de puncidn Técnico de Laberatorio 0,5 min
11 {Colocacién de la muesira en mesa de Siembra Técnico de Laboratorio 0;5 miny
12 Técnico de Laboratoric 0,5 min
13 Técnico de Laboratario 2'min
14 1Técnico de Laboratorio 20 min
15. Técnico de Laboratorio 30 min
16 Bidiogo 10
17 Colocamon de tu_bos.co_n med_lo__de culti\{_ efngeraclon Bidlogo 1'min
18 [Espera de 2 horas para congelacién del‘medio de cultivo Bidlogo 120 min
18 |Retiro de tubos con medios de cultivo.de congeladora Bidlogo 15 min
20 lLavado de manos y colocacién de quantes para siembra de muestra Biglogo 3 min.
21 |Rotular los tubos de centrifuga para el 58 gdo. Bi¢logo 3 min !
22 {Siembra de la muestra Bidlogo 10 min
23 [Colocacidén de muestra en Estufa Bidlogo tmin
24 |Retiro y desecho de guantes _ _ Biologo 0,5 min
25 |Lavado de manos clinico y colocacion ntes para el inicio de la Bidlogo 3.min
26 |Agregacion de Colchicina a la muestra' Bidlogo 20 min
27 | Homogenizacion y colocacion de Ia muestra £n la Estufa Bislogo 12 min
38 [Centrifugacién de la muestra Bidlogo 12 min
29 |Adicién de Solucion Hipotonica, homog cion y colocacién en _ 20 min
estufa de la muestra Bidlogo
30 {Retiro de fa muestra de la Estufa para: enjzacion y Bidlogo. 0,5 min
centrifugacion -
31 |Adicidn de Carnoy a la muestra para Prefijacion Bidlogo 0.5 min
32 [Cenfrifugacidn de muestra prefijada Biologa 12 min
33 [Fijacion con Carnoy de la muestra.a Te Bidlogo 25 min
34 [Centrifugacion de la muestra _ Bidlogo. 12 min
| 35 |Lavado 1 de la muestra con Carnoy y Bidlogo 12min’
- 36 [Lavado 2 con Carnoy'y centrifugacion’ Bidlogo. 12 min
37 [Lanzamiento de laniinas Biologo 20 min
38 IRetiro y desecho de guantes Bidlogo - 0,5min |
39 {Lavado de manos . Bidlogo 2 min
40 |Envejecimiento de las l&minas lanzadas Biologo 120 min
41 |Lavado de manos y colocacion de guan Bié{oéo 2 min
42 [Retiro de Tripsina de la.congeladora Bidlogo 0,5 min
43 )Espera de descongelamiento de Tripsin Bidlogo: 20 min
44 [Filtrado de Glemsa Bitlogo: 18 min
45 |Preparacion de Tripsina; Giemsa y suen tégico en frescos koplin Bidlogo 15°‘min
46 |Bandeovy Tincion GTG ' Bidlogo 60 min
47 |Analisis de los cromoscmas hallados en gtafases Bidlogo 105 min
48 [Registro fisico y virtual del caso para ia a en doble ciego Bidlogo 2. min




fras 10 metafases por un Bidlogo 105 min

49 fAnéIisis de los crOmosomas'haiiado‘s-:er_li”
segundo lector

50 |Verificacion de la concordancia en los d&j}s_-ﬂhélisis dei total de 20 Bidlogo 10 min
metafases por el responsable del caso .

51 |Armardo-de Cariograma por el respons.'able del caso Bidlogo B0 min

52 |Llenado de Formato en &l Sistermna Canotlpador por el responsable Bidlogo 5-'min
del caso _

53 Auditoria de los hallazgos en los dos anéllﬁls y armado de Biglogo 15 min
Carlograma por un Revisor _

54 [Cologacion de conclusiones y vaildacuﬁn _eI: resultado por parte del Bidlogo A0-min
Analista responsable det caso :

55 Malidacian del resultado por parte de Seg'éufﬁ'do_Analista' Bisiogo 5min

56 [Validacion delresultado por parte del Rewsor Biclogo 5 min.

57 [Validacion e interprétacion del resultado i ' Anatomo-Patélogo 15 min.

Tienjp'g TOTAL del procedimiento (21):.876 min o 14 horas y 36 minutos

RECURSOS MATERIALES

Unidad de |Cédigo N°de

N° Productos Farmacéuticos (22) . . . o
o Medida(23) [SISMED (24) |Unidades (25)
1__|Heparina sédica 25000 UN5 ML INY v ' Wl 03894 | 0
- Cloruro de Sodio 9% 1L ' - - Ml 05873 1
3 iCloruro Sodio 900 mg/100 mL (0.9 'F’_ INY 100 mL ML 05872 ' 75

DISPOSITIVOS MEDICOS (26)

Ne NOMBRE {27) ' Unidad de | Cédige _SIS'MED N° de U_!_fl'_ida tles
Medida (28) (29) (30)
1 {Buantes para examen descartabie taII; 14 23112 20
5 |Mandil descartable esteril talia M 15 28687 12
3 |Respirador quinirgico tipo N 95 15 47028
4  Gorro descartable de enfermera _ 15 18726
5 Mascarilla descartable quirirgica 3 plie Und 23127 1
6 [Gel antibacterial para manos x 1 Lt aprox M 30408 T
7 [Jeringas descartabies de 5 mix 1000 UND 1370 T
8 Jeringas descartables de 10 ml x 100° UND 11368 1
g [Jeringas descartables de 20 mix 100 UND 11369 5
10 Aguja para extraccion de sangre al \fac-’ 1Gx1Tin UND 10151 3
11 |Aigodan Hidrofilo x 100 gr - ' Torunda 10244 5

INSUMOS (31)

Unidad de Cédigo. N° de

Ne NOMBRE (32)
__ OMBERE (32) Medida(33) |SIGA (34) | Unidades(35)

Materiales fungibles

4 |Papei Bond 75 g tamano A4 UND 717200050227 18
2 |Alcohol etilico (Etanol) 96° X 1Lt _ Mi 353800010007 43.2
4 |Esparadrapo antialérgico de pape! 2,5:6m%.9,1 m Cm 455700250370 12




4 [Criovial de polipropileno esteril 2.0 mi. cl' | apa graduado x Uniidad 512000360041 1
5 1F(’Jlge_tasd_escartable_s de 3 ml UND 511000060427 1

6 |[Papel toalla doble hoja interfoliado blarico x 250 hojas UND 139200160361 1
25 |Acido Acetico Glacial 1L ul 351000023612 0.05
8  Medio de cultivo para cariotipo sangre pe erica X 100 mL [l 358600100925 5
g {Colchicina 1gr ) V)i 351000027422 0.0001
10 {Agua esteril para inyeccion 1L ; Ul 585100140009 0.10
11  {L&mina porta objeto biselada 25 mmix ?_'5\_mm x50 Unidad 512000180138 4
12  |Papel filtro N®8 X 50 cm X 50 .cm Cm? 512000210351 | 25
43 |Papel toalla doble hoja interfoliade blanco X200 hojas. Hoja 139200160323 5
14 |Dihidrogeno fosfato de Potasio 500gr M 351000023358 0.10.
15 |Tripsina 100gr _ Mi 358600060235 0.05
16 Colorante Giemsa x 25 g M} 351000040093 &
17  |Dihidrogeno fosfato Sodio 500gr AT 35100024719 0.05
28 |Papel lente120mm x 120mm Hoja 512000210285 1
o9 |Laminas portaobjetos Unidad 512000180138 4
20 Grapa 26/6 X 5000 Lnidad 718500080026 2
21 (Colcemid x 10mi. Unidad  |351500010023 1
02 (Glicerina 99% 500m] Unidad  |351000024015 2
23 [Cloruro de Potasio 500g Unidad 351000020388 1
24 |Metanol 1L Ul 353800030042]  0.05

Materiales No Fungibles- _

1 Boligrafo (lapicero) de tinta seca punt fina.color az?_ul 8 716000010208 7
2  [Folder de plastico tamafio A4 con tapa frabsparente 8 710500050013 1

3 |Ligadura plana para extraccion de sa_'hg e 45 cm aprox. 3 512000281465 1
4 |Una caja para eliminacion de objetos pURzo corlantes UND 511000151664 3

5 Plumon marcador de tinta al agua- punta diana color 5 716000060417 4

negro

6  [Tubo de polipropileno, fonde canico est; X15 mL 14 1511000080341 1
7 Encendedor agas 2 169400320038 1
8  {Cubeta rectangular de vidrio 4 512000260017 2
9 [Pipeta pasteur de plastico esterit 3 ml 3 511000060629 3
10 [Gradilla de acero para 48 tubos. _de155j m -100 mm 13 512000160136 ' 1
1 Mechero de vidrio para alcohol 5 511000030010 1
12 Tubo de polipropileno, fondo conico {X 15 mil. 39 511000080341 | 1
13 Gradilla de-acerp para 48 tubos del5: X 100 -mm 48 1512000160136 2
14 Micropipeta volumen fijo100 plL 3 511000080736 1
15 | Puntera (tips) para micropipeta 100 ut <40 3 512000350635 1
16 | Probeta de vidrio clase A graduada 160 m 10 |511000070008 1
17 | Bagueta de vidrio borosilicato 6 mm cm 10 511000151146 1
18 Coplin de vidrio vertical para 10 lamin 68 __512{]002601 95 4
19 Caja de plastico para fransportar Iams ul 51200’0040_3_80- 1
20 Timer de 2 tiempos hasta.60 in 60 513000040485 1




21 Lapiz riegro N° 2 con borrador 4 718000040045 1
22 Tubo de polipropileno, fondo conico esteril X 15 mL. 21 511000680341 1
23 Encendedor a gas _ 1 169400320038 1
25 | Pinza madera p/tubo ensayo, 180 mm- Ul 511000151522 1
26 | Canastilla de acero inoxidable 27 cm X:20 cm X 7.5 em 21 512000050081 1
27 Aceite de inmersién o L 351000023486 1
28  (Cuaderno de 200 hojas cuadriculado A4 - UND 717200030062 1
29 Memoria portatil USB de 32 GB ” 15 767500580010 2
30 [Engrapador de metal tipo alicate : 2 715000110030 1
31 iSello autoentintable de 47 mm x 18 mim aprox. 3. 716000080113 3
o deACT! ' EQUIPOSTBIOMIEPIE::QS L INSTRUMENTAL
VIDAD.(36) | MOBILIARIO(37) DE COMUNICACIONES TRUME
- (38) (39)
Monitor plano
i
Teclado key board |
1, 5662 Unidad central de proceso cPy
Escritorio de Melamine
Silla fija.de metal
Silla giratoria de metal
_ Taburete fijo de metal
5-11
Mesa de madera
17, 19-21, . . ' .
44 Refrigeradora eléctrica doméstica
24 Cabina de fiujo laminar 180 cm vertical
30, 32, 34, ' Centrif
36-38 entrifuga
25, 29, 31, o
42 | Estufg eléctrica
13, 14, 18, - . .
17,4548 Modile de Melamine
49. 51, 85  Silia giratoria ‘Microscopio binocular
Mesa de Melamine
i ; . [3illa giratoria o _
53, 54, 55 Mesa de Melamirie Cariotipador

REGISTROS (40)

* Registro de los datos del paciente en tom
= Registro {codificacién y nombres) de lam

3 muestra del servicio

tra.y sus caractetisticas.en el laboratorio de Citogenética.




Registro fisico y virtual del control intern de todos los pasos del procedimiento
Registro del resuitado en el labaratorio itogenética y en el Sisfema CLIPPER
Almacenamiento fisico y virtual de los tados en Archivo de Citogenética

Archivamiento de las [d&minas con resultados

RECOMENDACIONES (41)

o & 9 e

Para enviar las muestras de sangre perlferlca de provincia al hospital San Bartolome para e! examen de
cariotipo se deberad cumplit con lo- sgte:
Obtener ia muestra de sangre con asep
adultos de 3ml a5 ml y de nifios sera d___
Gambiaria‘agtja usada por una hueva..
No congelar.

Gonservar y transportar a temperatura adecuada

Enviar la muestra en una caja.de. tecnopor u ofro material resistente:

en jeringa heparinizada { 0,1ml), la cantidad de sangre sera en
___ml a3 rnl

ANEXOS: (42)

L]
’

Monagrafia

Grafico
Figuras

BIBLIOGRAFIA (43)
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ANEXGS: {42)
1. MONOGRAFIA

1.1. INTRODUCCION:

El estudio a nivel de los cromdsomas desem'pena un papel fundamental en el diagnostico de diversas
enfermedades genéticas, una de las técnicasutilizadas para este propdsito es-el analisis cromosémico con
carigtipo v el bandeo GTG en muestras de sangre periférica (muestra bioldgica) emergen como
herramientas fundamentales, -

El cariotipo es el andlisis.visual de los cromo 'omas de una célula, utilizando el microscopio como
herramienta fundamental, proporcionando informacidn valiosa sobre [a morfologia cromosémica v la
presencia de posibles ahomalfas numéricas:y ‘estructurales.

El bandeo GTG permite la visualizacién de pét"'rone's de bandas especificos de cada cromosoma lo cual
facilita la identificacion de regiones cromosomlcas especsfcas y ayudando en la deteccion de alteraciones
subm[croscoplcas

Este enfoque integral busca no.solo |dent1flcar posibles aherracnones cromosémicas asociadas con
enfermedades genéticas, sino también profundlzar en la comprensién de la variabilidad gendmica en
individuos y contribuir al desarrollo de estrateglas de diagndstico mas precisas y personalizadas.

Las téchicas descritas son usadas como rutina-por el laboratorio de Citogenética de nuestra institucion, €|
protocolo empleado tiene algunas variacio es. por haber sido ajustadas a las condiciones favorables del
taboratorio. ; I

1.2. FINALIDAD:

= Proporcionar informacién valiosa.e el estudio cromosémico que puede ser crucial para el

- diagndstico, tratamiento ‘en diversas-especialidades médicas como :
Diggndstico de Enferme_dades- Genéticas: El: ariotipo se utiliza paraidentificar ariomalias cromosomlcas
asociadas con enfermedades-genéticas, como.el sindrome de Down, el sindromie de Turner o el smdrome de|
Klinefelter entre otros sindromes. |

\nfertilidad: El cariotipo puede ayudar

entificar posibles causas genéticas que podrian afectar la
capacidad reproductiva: : '

Jos cariotipos como parte de.estudios de investigacién para
s condiciones o enfermedades.

Estudios de Investigacion: Se pueden realiz
comprender mejor [as bases genéticas de.c

s de Salud del HONADOMANI-SAN BARTOLOME acorde a [a
rencia., el cual permitira el desarrollo de implementar
ogenética para.el andlisis cromosémico siendo estas : FISH;
Cu__!ares_‘para ser aplicadas en el diagndstico de ciertas
§.ne‘opié_$:icaS'como. el cdncer de. mama donde dichos estudjos
{os estudios de investigacion de las bases genéticas de

¢ Aportaren el desarrollo de los Serv
vanguardia y vision del hospital en.
técnicas moleculares en el drea de
MICROARRAY entre otras técnicas:
patologias y también de enfermeda
sumardn un valor prondstico y fac
ciertas condiciones o enfermed ad:e

1.3. CONSIDERACIONES BASICAS:

1.3.1 Definicién del proceso técnica:

La técriica mas prevalente para evaluar ano alias cromosdmicas, tanto en fiimero como ‘en estructura, &s
el cariotipo con bandas GTG en linfocitos desangre periférica.

Fste procedimiento implica la digestién enz ca de las proteinas cromosémicas mediante tripsing;
seguida de una tincidn de Giemsa el cual permitird generar un patrén distintivo de mds de 800 bandas,




posibilita la deteccién de deleciones y duplicaciones de tamafio superiora 5-8 megabases.

La realizacidn de esta técnica implica cé!u__[_jaé'j en fase de divisidn, metafases, y tiene |a capacidad de
identificar anomalias a nivel de una dnica célula, permitiendo asi la identificacion de dos a mas lineas
celulares, como es el caso del masaicismo cromosomico..

en medios especialmente enrlquemdos cosecha célular, limpieza y preparar laminas portaobjetos para

lanzamiénta por goteo y flnalmente reai:,f
v la tincidn de Giemsa. :

de citogenética, asi como-también es el enc:

utilizando un cariotipador o analizador automatlco de cromosomas. Este equipo nos permitird la
elaboracién del cariograma de las célutas seleccronadas fo quele’permite identificar y caracterizar las

alteraciones cromosémicas. Finalmente, se
mtegrado en el programa del cariotipador que se enctlientra en el faboratorio de citogenética del Servicig
Anatomia Patoldgica del Departamento-de_,gyyda al Diagnostico.

1.3.2 Aspecto Epidemioldgico:

Es esencial para comprender la distribucié
lo que & su vez puede tener implicaciones _
genético'y la investigacion. También se tomaria en cuenta:

planificacidn de servicios de salud, el asesoramiento

© Prevalencia de Anomalias Cromosg
frecuencia de anomalias cromosémicas en una poblacién especifica. Esto es esencial para
comprender la carga de enfermeda enéticas asociadas con alteraciones cromosdmicas en
un grupp-de pacientes.

@ Distribucién po'r Edad y Género: El.
especificos de distribucién por edad
Algunas condiciones_gené'ticas pued
comunes en un género particular.

lisis epidemiolégico del cariotipo puede revelar patrones
nero en refacion con ciertas anomalias cromosémicas.
ostrar variaciones.en la prevalencia segin la edad o ser

1.4. ORDEN MEDICA:

En el Hospital Nacional Docerite Madre =N j0-“San Bartolomeé” no se requiere la firma de-un
consentimiento especffico para realizar el estudio de cariotipo en sangre periférica. En su lugar el médico
tratante que solicita el cariotipo que lo tendra: ue hacer emitiendo una orden medica especificando un
diagnostico presuntivo para [a realizacion: prueba, comao también tiene la obligacion de informar a
padres o al paciente directamente sobre {a razén del porgue se le esta haciendo el examen de cariotipo..

1.5. CONCEPTOS FUNDAMENTALES:

1.5.1.- Cariotipo: Es la organizacidn de los cromosomas de uha especie y permite.conocer el nimero y la
estructura. de elios, en el dmbito de genétic lica sirve de apoyo.para €l diagnéstico de sindromes y
patologias que implican anormalidades dentro:de los cromosomas, que pueden causar o no fenatipos:

El proceso incluye varias fases desde tomar"",- recibir y codificar la muestra de sangre periférica, cultivaria

El proceso de las muestras es realizado por.un bidlogo con experiencia u otro personal capacitado en-el 4rea
rgado de observar las metafases cromosémicas a través de un
microscopio 6ptico con un objetivo de 100 Se captura una serie de i imagenes de las metafases celulares

Iabora un informe segin el formato establecido, el cual esta’

ar'el bandeo y la coloracién utilizando la técnica de bandeo GTG

de

frecuencia de anomalias cromosémicas en nuestra poblacién,

icas: El cariotipo nos- podrd proporcionar informacion sobre la

nas

0s

determinados.




1.5.2.- Cultivo celular: Es un proceso por elicual las células de diferente origen se aislan del tejido u 6rgano
original y se las mantiene en crecimiento ccmstante bajo condiciones fisicoguimicas controladas en el
laboratorio. .

1.5.3.- Cultivo de linfocitos: En este c_UIt_ivc-:-ée;es_timuIa_' la proliferacién de linfocitos mediante mitégenos
especificos v luego se recolectan las células.qiie responden con una alta divisidn celular deteniendo las

celulas en metafase. Este procedimiento es:comin en los laboratorios de citogenética caracterizandose por
ser‘de corta duracion no necesita equipos p_,'__e'f_eridos. para su realizacion, no requiere mantener condiciones
de'intercambio de gases complejos. :

1.5.4.- Metafase: Corresponde a la etapa.de la mitosis, Ja fase de la divisién celular {mitosis}) en la que
desaparece la membrana nuclear y los cromosomas alcanzan su méaxima condenisacion y ordenamiento

situdndose en el plano ecuatorial de la“célﬂié.

1.5.5.- Bandas GTG: Sori bandas claras y oscuras en los cromosomas, obtenidas mediante un tratamiento
controlado coh tripsina antes de |a tincién con: Giemsa Las bandas oscuras-poseen ADN ricos en bases AT,
replicando mds lentamente y siendo escasa h__gen_e_s constitutivos, mientras que las bandas claras

contienen ADN rico en GC, replicando tempranamente y-albergando numerosos genes constitutivos. La
elongacién adicional de un cromosoma puede:dar lugar a un mayor nlimero de bandas, lo que se aprovegha
para un andlisis mas detallado.

1.5.6.- Anomalias cromosdmicas numéric
siendo la anomalia cromosémica mas prev

‘Aneuploidias : Son mas-comunes que las estructurales |
ite en los seres humanos. Implican cualquier desviacién del
numero diploide normal para una especie d mmada, en el que cada set haploide debe de derivar de

herericia paterna 0‘materna. Esta categoria uede subdividira su vez en los siguientes gruposen el qu
pueden faltar-o duplicarse o excederse cromgsomas individuales y un-grupo en el que se puedeh agregario
perdef conjuntos completos de cromosoma rh'fapl_pi_des, '

1420

s.seres humanos y practicamente se limitan a los cromosomas
decrOmQSomas 02N - 1.

» Monoesomias: Son-notablemente raras en
21 .0 X. Tiene un Unico conjunto no homélo

s Trisomias: Es la anomalia cromosdmica co titucional mas frecuente en los seres humanos. Tienen tres
copias de un cromosoma homdiogo especn‘

e Tetrasomia: Anomalia cromosdmica incor
homdlogo especifico o 2N + 2.

atible con la vida. Tiene cuatro copias de un cromosoma

o Monoploidia: Condicidn anormal de una céliifa de terier un solo set no homdlogo de cromosomas.

* Triploidia: Condicion anormal de una célula:de tener tres sets completos de cromosomas homdélogos. |

» Tetraploidia: Condicidn anormal de unac

la:de tener cuatro sets.completos de cromosomias
homologos. '

» Poliploidia: Condicidn de una célula gue tiene més de cinco juegos de eromosomas homdlogos. Se.
ohserva con poca frecuencia en embriones hunianos.

e Disomia Uniparenteral: Se produce cuand Jos 2 homologos de un par cromosémico provienen de un solo
progenitor en lugar de que ufia copia prove a e la madre y la otra copia del padre. Se puede clasificar an
isodisomia si ambos cromosomas. son idénticos provehientes de un mismo progenitor, y heterodisomia §
corresponden a ios 2 homdlogos de un m‘i:_s




1.5.7.- Anomalias cromosémicas estructurales:

Implican el reardenamiento gendmico de uﬁb‘-::_o mas cromosomas. La mayoria-de las aberraciones
estructurales resultan del intercambio deSIgua! entre cromosomas o de [a mala reparacién enzimética de
dos roturas cromosémicas.

o Deleccion: Pérdida de una parte del cromasoma durante la replicacién.
» Duplicacion: Produccion de una o mas copias dé una porcidn de un cromosoma.
° Translocacién: intercambio de material gﬁ__fn'ético entre cromosomas no homgélogos.

o Translocacion Reciproca: Intercambio de 'rﬁateriai genético entre dos cromosomas no homdélogos.

sus brazos cortos.

o Inversion: Se-origiha cuando el segmen'toz-de:; un cromosoma cambia de orientacion. Para ello deben
producirse dos roturas'dentro.del mismo:cromiosoma, posteriormente el segmento gira 1802 y finalment
Ise vuelve a unir. i

s [nversién Pericéntrica: El segmento inverti"d't';_o incluye al centromero.

o Inversidn Paricéntrica: El segmento invertido es localizado en uno de los brazos del cromosoma.

 cromosoma se fusionan adquiriendoe la forma de un anillo

° Cromosomas.en Aniflo: Los dos brazos de

e [socromosomas: Cromosomas anormalés:formados por la duplicacién de un brazo con deleccién.

» Cromosoma Dicéntrico: Cromosoma anor l:que tiene dos centromeros.

1.5.8.- Cariotipador: Es.un software de for
digitales mas avanzada, la aplicacién de car
la calidad de imagen en citogenética. Con't
imagen mas nitida en comparacion con la:t
cariotipaje estd disponible en una serie de c
avances €n tecnologia de imagen.

cion de imagenes, innovador y la tecnologia de. las camaraé
tipaje del sistema Leica CW4000 representa un gran avance.
solucion de imagen de hasta 12 Mpixeles, se aprecia una
fogia de video estandar CCD. El madulo de la aplicacidn de
figuraciones rentables que, ademds incluyen los tltimos

sfica y ordenada de los cromosomas de una célula,
mafig, forma y otras caracteristicas estructurales. Esta
etnatica y detallada del cariotipo de un organismo.

1.5.9 .- Cariograma : Es una representacion
generalmente dispuestos de acuerdo cons
herramienta visual proporciona una visién's

o Translocacién Robertsoniana: Fusidri de Eos brazos largos de dos.cromosomas acrocéntricos.y pérdida He

[{M)

=

T
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3. Figuras

Cariotipo mascu

ino normal

ino-normal

Cariotipo femen
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