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CARIOTIPO (3-10Mb) MICROARRAY(<0,5Mb)

Hallazgos clínicamente significativos 

15%-20% de los pacientes con cariotipos 

normales 

Tasa de diagnóstico molecular del 

25%



240  pacientes con compromiso neurológico y estudio molecular

Exclusión: 45 pacientes 
Con fenotipo clínico conocido

Inclusión : 195 pacientes
Sin fenotipo clínico conocido

Estudios 

moleculares

12 casos: microdeleciones

conocidas

6 casos: síndrome de Noonan

5 casos: Síndrome de X Frágil

10 casos: Encefalopatía 

epiléptica

1 caso Cornelia de Lange

2 casos de Sd. de Rubinstein 

Taybi

5 casos: Ataxias

4 casos: Paraplejía espástica

Cariotipo Microarray CGH NGS

7 anomalías 

estructurales

3,58%

Patogénicas
49 casos

25,12 %

VOUS
11 

casos

5,6 %

Patogénicas
48 casos

24,61 %

VOUS
11 

casos

5,6 %

Patogénicas         VOUS     Negativos
97 casos          22 casos           76 casos

49,73%              11,2%             38,97%

6 desbalanc.
1 balancead.



195 pacientes con compromiso neurológico y estudio molecular

Cariotipo Microarray CGH

7 anomalías estructurales

3,58%

Patogénicas
49 casos (25,12%)

6 desbalanceadas
1 balanceada

46,XX, t(1;2)(q32;q32)

45,XX,der(18;21)(18pter::21qter)

46, XX, add (4) (q35)(30)) 
46, XY, t (1;5;12) 
(5qter->5q13.3::1p32.1; 12pter-

>12q22::1p32.1->1pter;5pter-
>5q13.3::12q22->12qter

Deleción 10q26.13q26.3

deleción 1q21.1

deleción 17p13.3

deleción 13q21.33q31.3

deleción 17p13.1

deleción 4q21.22q22.1

deleción 18p11.32p11.31

deleción 10p12.1 

Deleción 16p13.11p12.3

Deleción 15q24.1q24.2

Deleción 8q21.11

Deleción 5q14.3q15

Deleción 4q31.21q31.23

Deleción 18p11.32p11.31

Deleción 1q42.2q44

VOUS
11 casos (5,6%)

deleción Xq21.31

duplicación16p13.11

deleción 5q21.1

deleción 7q33

deleción 1p36.32

deleción 17p13.2

Tasa de detección 
del array CGH  
30,72%



Deleción
1q21.1

Deleción 10p12.1  Deleción 5q14.3q15  

Deleción
10q26.13q26.3

Delación  
13q21.33q31.3



Deleción 14q32.2

Deleción
15q24.1q24.2

Deleción
16p13.11p12.3

Deleción 1q42.2q44



195 pacientes con compromiso neurológico y estudio molecular

Cariotipo Microarray CGH NGS

anomalías 

estructurales

3,58%

Patogénicas
49 casos

25,12%

VOUS
11 

casos

5,6%

Patogénicas
48 casos

24,61%

VOUS 
11 casos

5,6%

6 desbalanc.
1 balancead.

Tasa de 

detección  

30,21%



Variantes patogénicas por NGS





Conclusión

Rendimiento diagnóstico en Síndromes desconocidos

 Array CGH      30,21% (IC95% 20-32)

 Exoma clínico   30,72% (IC95% 23-33)

60,93%
IC95% (48-98%)

Tasa diagnóstica total 
68,33% 

IC95% (50-86%)
-Evaluación clínica detallada

-Indicación del Array luego del cariotipo para 

caracterización de anomalía cromosómica 

-Indicación del array como primera línea en:

 Retraso madurativo

 Déficit intelectual

 Anomalías congénitas  múltiples

Test genéticos 

negativos  

Investigar mutaciones 

puntuales

EXOMA CLÍNICO 
DIRIGIDO


