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GENITALES SEXUALES
AMBIGUOS
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MOSAICISMO CROMOSOMA 7
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Trisomy 7 mosaicism at amniocentesis: Interphase FISH, QF-PCR, and
aCGH analyses on uncultured amniocytes for rapid distinguishing of true
mosaicism from pseudomosaicism

Chih-Ping Chen <92 Hqu-Kuang Huang ", Yi-Ning Su’, Schu-Rern Chern . Jun-Wei Su "9,
Chen-Chi Lee ", Dai-Dyi Town ., Wen-Lin Chen . Yu-Ting Chen ©, Wayseen Wang ¥

Taiwanese journal of Obstetrics & Gynecology 2012

MosAIC TRISOMY 7 AT AMNIOCENTESIS: PRENATAL
DIAGNOSIS AND MOLECULAR GENETIC ANALYSES

Chih-Ping Chen2:3,4.5.6% Yi-Ning Su’, Schu-Rern Chern?, Yuh-Ming Hwu', Shuan-Pei Lin?8,
Chyong-Hsin Hsu®, Fuu-jen Tsai?®, Tao-Yeuan Wangw, Pei-Chen Wu',
Chen-Chi Lee', Yu-Ting Chen?, Li-Feng Chen’, Wayseen Wang”>'’
Taiwanese journal of Obstetrics & Gynecology 2010

Prenatal Diagnosis of a Recombinant Chromosome 7
Resulting in Trisomy 7q11.22 — qter

M. Tc:hiriko\r,i"= A. Merinskg,i M. Strc:hner,1 M. Bonin,2 V. Beger,a T. Haaf,El and 0. Bartsch®

American journal 2009
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Mosaicismo trisomia cromosoma 7
= Prevalencia: 0.1 a 0.2 % de amniocentesis.

= Puede derivar de un cultivo celular artefactado .

= Confirmacion: FUNICULOCENTESIS

1. Linea celular anormal esta presente en sangre fetal

2. Si cariotipo en sangre fetal normal, la linea celular anormal
puede estar presente en otros tejidos celulares
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Desarrollo fetal correcto si:
1. Cariotipo normal en sangre fetal

-t

2. Muy bajo nivel de mosaicismo
3. Exclusion de algunos genes
(UPD7)

« 4

= QF-PCR puede detectar mosaicismo si la linea celular anormal es
de al menos del 15% de la muestra.
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Alteraciones fetales mosaicismo cromosoma 7
= Fenotipo dificil de predecir.

= Alteraciones en la pigmentacién de la piel, ptosis palpebral,
estrabismo, alteraciones esmalte, testes no descendidos ,
crecimiento retardado, alteraciones diversas del desarrollo del SNC...
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Conclusion

= Alteraciones ecograficas diversas

= Discordancia entre amniocentesis vs funiculocentesis en
afectacion epidérmica.

= E| efecto del mosaicismo en el feto dependera de la

distribucion de la linea celular anormal en el feto y en el

tejido extraembrionario.
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