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CO-0% ANALISIS CITOGENETICO MOLECULAR DE INDIVIDUOS COMN
TRASTORNOS DEL DESARROLLO SEXUAL: PRIORIZACION DE GENES
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Existen algunos casos de nacimientos con trastomos del desamolio sexual que
requieren de un equipe multidisciplinario para orientar de una manera apropiada
tanto el diagndstico como el tratamiento de estas alteraciones. Seguln los datos del
IMEC 2014, en el Ecuador se han registrado 2. 232 casos de egresos hospitalarios
por causas como: malformaciones congénitas de owvarios, de dtero, de drganos

genitales masculincs vy femeninog, hipospadias, =exo indeterminado vy
pseudohermafroditismo, entre otras. El objetivo de este trabajo s complementar
loz métodos de diagndstico de estas alteraciones. El estudio citogenético se
realizd sequn |a técnica estandarizada que consiste en cultivo de sangre periférica
por T2 horas con la posterior cosecha y andlisis cromosdmico. La técnica
miolecular consistid de una PCR para andlizis del gen SRY vy la priorizacion de
genes =& realizd en la Disgenesia Gonadal especificamente, para lo cual se utilizd
algunos programas estadisticos como MetaRanker o DisGeMET. Del total de
cariofipos realizados en casos con trastornos del desarrollo se observd que el T1%
corresponden a Sindrome de Turner, seguido del Sindrome de Klinefelter con 6%
y genitales ambiguos con 3,5%. El resto de alteraciones se presentd en menores
porcentajes. Todos los casos analizados para el gen SRY confimmaron el resultado
de citogenética convencional. El analizis preliminar de pricrizacidn de genes para
la disgenesia gonadal mostrd que genes como SRY, WT1, SHOX, S0X5, AMH,
AR, entre otros, tienen un papel importante dentro del estudio de este tipo de
malformacion. Este tipo de andlisiz gue incluye técnicas cilogenéticas
convencionales que se complementan con técnicas moleculares y bioinformaticas
s convierte en un buen complemento para el diagndstico y manejo de este tipo de
alteraciones.
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