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PALABRAS CLAVE Resumen

Reaccion en cadena Introduccién: La reaccion en cadena de la polimerasa cuantitativa y fluorescente (QF-
de la polimerasa PCR) identifica, en menos de 24 h, las anomalias cromosémicas mas frecuentes, buscadas
cuantitativa y en el cariotipo prenatal convencional: las alteraciones numéricas de los cromosomas 13,
fluorescente; 18, 21, Xe Y.

Aneuploidia; En la QF-PCR se utilizan varios marcadores polimorficos por cromosoma, permitiendo una
Reaccion en cadena alta fiabilidad, rapidez, bajo costo y automatizacion. En cambio, no permite detectar
de la polimerasa anomalias estructurales, mosaicismos de bajo nivel ni cromosomas marcadores.
multiplex; Objetivo: Desarrollar y valorar un método rapido, practicable y fiable para la deteccion
Short tandem repeats de aneuploidias de los cromosomas 13,18, 21, X e Y en las muestras recibidas para estudio

de cariotipo prenatal en un laboratorio de citogenética.
Material y métodos: Ademas de en los liquidos amnidticos recibidos en el Gltimo afo

(465), la QF-P(C ras de ADN
almacenadas d Dﬂcumentu cnmpletﬂ rresponden
al estudio de L £ =

La extraccion « sélo para soclos de AEFA ados son de
alta heterocig for Clinical
Cytogenetics. . . —ii ich il cicpricoie o cicepaeimy e e e 1es (2007).

Disponible en: http:/ /www cytogenetics.org.uk/prof_ standards/ professional_standards.
htm). El test tiene las mismas condiciones de amplificacion para las 4 mezclas multiplex
utilizadas. En cada una de ellas se han incluido todos los constituyentes necesarios,
excepto la muestra, que se anade en el momento de usarse. Cada amplificado se analiza en
el ABI 3130 Genetic Analyzer, de Applied Biosystems. El analisis de los fragmentos
obtenidos en la amplificacion se realiza siguiendo las recomendaciones publicadas.

“Este trabajo corresponde a una comunicacion cientifica presentada y premiada en el Il Congreso Nacional del Laboratorio Clinico
celebrado en La Coruna del 4 al 7 de junio de 2008.
*Autor para correspondencia.
Correo electronico: figuaz@riojasalud.es (F. Iguaz Pascual).
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