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Data recepcié mostra
Clau laboratori
Referéncia externa

28/03/2023 11:26

001/3.087.0734

RRMS PBiPS13-Sv4F-1 p13,
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ESTUDI Cl TOGENETI C

v Cariotip cé

v =resultat validat

-lules mare

Técnica: Cultiu convencional per a aquest tipus de
tinci 6 de bandes G N vell de resolucid entre 300
per joc hapl oid.

Met af ases estudi ades: 20
Formul a cronosom ca : 46, XY

I nt er pretaci 6:
No s' han detectat anonmlies cronmpsoni ques
estructurals entre | es netafases analitzades.

Observaci ons:

Aquest resultat pot veure's afectat per les

de la técnica, comara |la preséncia d un nosaic de
freqiéncia o la detecci6 d' alteracions

estructurals criptiques. No s'informa dels
s'interpreten coma heteronorfisnes. Aquest

seguei X | es recomanaci ons de | a European Guidelines
for Constitutional Cytogenetics Analysis 2018 i

Técnica: Cultiu convencional per a aquest tipus de teixit

tinci 6 de bandes
per joc hapl oid.

G N vel de resoluci6 entre 300 i 500 bandes

Met af ases est udi ades: 20

Formul a cronpsoni ca: 46, XY

I nterpretaci6:

No s' han detectat anonalies cronpsom ques nuneri ques ni
estructurals entre |les netafases analitzades.

En totes | es netafases estudi ades s' ha observat una inversi 6

pericentrica del

cronosoma 2 anb la fornula cronosoni ca

46, XY, inv(2)(pll.2913).

Aquesta anonal ia cronosoni ca es considera un

het eronor fi sne,

una variant de la normalitat sense

repercussi 6 clinica associada i anb una
frequencia en | a poblacié general del 0.11%.

Segons la I SCN els heteronorfisnes no s' han de posar
en la formul a cronosomi ca. Per aquesta rad en la férnula

cronosoni ca del

Ref er enci a:

- Liehr T (2016).

cariotip, no especifiquem|'anomalia cronoson ca.

DA : 10.1186/s13039-016-0216-1

- ISCN DO : 10.1159/isbn. 978-3-318-06867-2
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Data recepcié mostra  : 28/03/2023 11:26
Clau laboratori . 001/3.087.0734 RRMS PBiPS13-Sv4F-1 p13,
Referéncia externa

[ ANALISI RESULTAT UNITATS REF. P 3/3 )

Qoser vaci ons:

Aquest resultat pot veure's afectat per les linitacions propies
de la técnica, comara |la preséncia d un nosaic de bai xa
frequéncia o la detecci 6 d'alteraci ons cronmpsom ques

estructurals criptiques. No s'inforna dels resultats que
s'interpreten coma heteronorfisnes. Aquest resultat segueix

| es recomanaci ons de | a European Cuidelines for Constitutiona

Cyt ogenetics Anal ysis 2018 i | SCN vigent.
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© S ] Sontdoan de Déu CYTOGENETICS STUDY

Barcelona - Hospital

Case name: 30870734 Department: IDIBELL
Name: RRMS PBIiPS13-Sv4F-1 p13 Date: 4/12/2023
NHC: CT0582 Sample: CM
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Case: 30870734 Slide: 1 Cell: 2F
Result: 46,XY



