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Diagnostic
Numele: Ecatarina Bujuleac
Data nagterii: 06.09.2008
Cod pacient: 09P0426
Data prelevarii: 18.06.2009
Indicatia: Suspiciune de cromozomopatie: microcefalie primard, hipertonie

musculara, despicatura de palat, suspiciune de boald genetica cu
fragilitate cromozomiala crescuta

Materialul analizat: limfocite

Metafaze analizate: 21

Tehnici de colorare: Giemsa, stratificare GTG
Benzi per genom

haploid: 500

Citogenetica moleculara: FISH TelVysion 1q (D1S3738) (Abbott)
Stimate Coleg,
Aveti deja diagnosticul nostru preliminar din data de 21.09.09. Am executat inca o FISH cu

sonda mentionata anterior. Procedura evidentiaza faptul ca domeniul telomeric din derivatul 1
este sters (deletat). Diagnosticul ISCN este:

46, XX,del(1)(q42.3qgter)(TelVysionlg-).
Conform acestuia, nu este vorba de o stergere (deletare) interstitiala. Subliniem faptul cd in

stadiul actual al investigatiei nu se poate exclude posibilitatea ca cromozomul derivativ 1 sa
provina de la o translocatie echilibratad prezenta la unul dintre parinti.



Pentru o mai buna clarificare si pentru precizarea probabilitatii de repetare propunem o
analiza cromozomiala la ambii parinti.

Pentru intrebari va stam cu placere la dispozitie oricand la telefon.

Cu salutari prietenesti,

Prof. Dr. K. Sperling Prof. Dr. Heidemarie Neitzel Ing. Licentiat Reyk Richter
semndtura indescifrabila semndatura indescifrabila

*Modificarile cromozomiale nedetectabile la rezolutia de banda mai sus mentionatd nu sunt excluse prin aceasta
analizd. Mozaicurile cromozomiale slabe si modificarile neconditionate cromozomial nu pot fi determinate prin
aceasta analiza.
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21.09.2009
Diagnostic preliminar
Numele: Ecatarina Bujuleac
Data nasterii: 06.09.2008
Cod pacient: 09P0426
Data prelevarii: 18.06.2009
Indicatia: Suspiciune de cromozomopatie: microcefalie primara, hipertonie

musculard, despicdturd de palat, suspiciune de boald geneticd cu
fragilitate cromozomiald crescutd

Materialul analizat: limfocite

Metafaze analizate: 21

Tehnici de colorare: Giemsa, stratificare GTG
Benzi per genom

haploid: 500

Citogenetica moleculara: CGH

Stimate Coleg,

Analiza cromozomiald a evidentiat un genom feminin, normal din punct de vedere numeric cu
0 deletare Tn domeniul distal al bratului lung al cromozomului 1. CGH conventionala arata ca
la bratul lung al cromozomului 1 existd putin material (ish cgh dim(1)(q42q?). In stadiul actual
al investigatiei nu se poate conchide daca:

e este vorba de o deletare terminala cu carotipul 46,XX,del(1)(q42.3qter) sau

e o deletare interstitiala cu carotipul 46,XX,del(1)(q42.13q42.3) sau

e 0 deletare terminald 1q, la care un segment foarte mic al unui alt cromozom este

translocat pe 1q.



In urma stratificarii GTG nu s-au evidentiat alte modificari cromozomiale structurale la nivelul
de 500 de straturi pe genom haploid.

Evaluare:

Nu existd nicio indoiald cu privire la existenta unei deletiri in regiunea terminald a 1q. In
literatura sunt prezentate o serie de cazuri. Caracteristicile clinice sunt microcefalia si hipotonia
musculard. La acest nivel al investigatiei nu este clar daca este vorba despre o deletare
terminala sau interstitiala. De asemenea, nu poate fi exclusd o segregare neechilibratd a unui
cromozom derivativ 1 provenit dintr-o translocatie echilibrata la unul dintre parinti.

Saptamana aceasta mai efectuim o FISH cu o sondi telomericd pentru 1q. In functie de
rezultat, ar trebui cariotipizati apoi ambii parinti ai Ecatarinei, respectiv, pentru o mai buna
clarificare ar trebui efectuata o analiza aCGH.

Pentru intrebari va stam cu placere la dispozitie oricand la telefon.

Cu salutari prietenesti,
Prof. Dr. K. Sperling Prof. Dr. Heidemarie Neitzel Ing. Licentiat Reyk Richter

semnatura indescifrabila semnatura indescifrabila

*Modificarile cromozomiale nedetectabile la rezolutia de banda mai sus mentionatd nu sunt excluse prin aceasta
analizd. Mozaicurile cromozomiale slabe si modificéarile neconditionate cromozomial nu pot fi determinate prin
aceasta analiza.



