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Test Genéticos Disponibles

• Analisis de gen único: secuenciación.

• Genotipificación: alelos. 

• Panel genético: Grupo de genes implicados en 
una enfermedad

• Secuenciación genómica: exoma 

• Array CGH, FISH / MLPA, Cariograma  



PCR

• PCR: Polymerase Chain Reaction

• Descrito por Mullis en 1985  proceso
automatizado desde 1988 (Taq DNA
Polimerasa)

• Requerimientos: DNA polimerasa, magnesio,
nucleótidos, primers, el DNA molde que se
desea amplificar y un termociclador.



PCR: Etapas

1) El DNA doble hebra es desnaturalizado (separado
en cadenas sencillas) por calor

2) Los Primers (cebadores) se unen a las secuencias
compatibles en el DNA de cadena sencilla

3) Los primers son extendidos por la DNA
polimerasa (en dirección 5’  3’), dando como
resultado dos copias de la molécula original de DNA
doble cadena



PCR: Etapas
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PCR

• Este ciclo de amplificación se repite 
usualmente de 20 - 40 veces y el producto 
amplificado puede ser analizado

• Después de cada ciclo, la cantidad de DNA es 
dos veces la anterior (2N)

• La PCR es muy utilizada para amplificar el DNA 
para su posterior uso en otros experimentos



PCR en tiempo real (Q-PCR)

• Tiene la capacidad de monitorear el progreso de
la reacción de PCR a medida que esta ocurre

• Esta técnica combina, los pasos de amplificación
de DNA y la detección, en un único ensayo y evita
tener que preparar geles de electroforesis para
detectar los productos amplificados



PCR en tiempo real (Q-PCR)

• La tecnología del Q-PCR está basada en la
detección de una señal fluorescente
producida proporcionalmente durante la
amplificación del ADN blanco

• Se utilizan fluoróforos generales de unión no
específica a DNA o primers marcados con
fluoróforos



PCR en tiempo real (Q-PCR)

Fluoróforos NO 
especificos

Primer Marcado



PCR: Ejemplo

PCR aneuploidia

• PCR COMERCIAL CUANTITATIVO FLUORECENTE QF-PCR

• Marcador de STR (Short tandem repeats) 

• Cromosomas 13,18, 21 y XY 

• Analisis en equipo de electroforesis

• Muestra: LA, Vellosidades coriales, tejido o sangre fetal 
o RN

• Rápido, no requiere cultivo

• No detecta niveles bajos de mosaicismo (<30%)



MLPA: Multiplex ligation dependent
probe amplification

• Utilidad: Evaluación inserciones o deleciones

• Mezcla hibridación y amplificación

• Es rápido

• Requiere cantidad reducida de muestra

• Estudia regiones determinadas de DNA

• No sirve para mosaicos menores del 20 %



MLPA: Proceso

• Unión de sondas con la zona homóloga de interés
• Sólo las sondas que hibridan pueden ser ligadas y luego 

amplificadas por PCR
• Los productos amplificados generan fragmentos de 

longitud variable
• Electroforesis capilar
• Análisis en secuenciador
• El área de señal de los picos puede ser medido e inferir 

cantidad de secuencia presente
• Una disminución del área de señal indica deleción y un 

aumento duplicación



MLPA



MLPA



MLPA: Análisis



MLPA: Ejemplo

Deleción 22q11

• Al no ocurrir hibridación, las sondas no quedan
suficientemente juntas y por lo tanto las ligasas no
las terminan de unir, finalmente como el partidor de
la PCR esta destinado a reconocer el segmento que
se forma cuando las dos sondas se hibridan y unen
entre si, no existirá este target y por tanto no habrá
producto de PCR Deleción



Secuenciación de Sanger

• Método de secuenciación por
dideoxinucleótidos, se basa en el proceso
biológico de la replicación del DNA

• Emplea dideoxinucleótidos que carecen
del grupo hidroxilo del carbono 3’ Cuando
se incorpora a una cadena de DNA esta no
puede continuar elongándose



Secuenciación de Sanger

DNA polimerasa, un cebador marcado radiactivamente, los cuatro nucleótidos 
normales (dNTP) y uno de los cuatro dideoxinucleótidos (ddNTP)



Secuenciación de Sanger

• Los productos de las 4
reacciones, se pueden cargar
en un gel de agarosa y se
someter a electroforesis

• Así obtendremos un patrón
de bandas en orden, del cual
es posible deducir la
secuencia del DNA en estudio



Sanger automatizado: Resultado



Analisis de gen Único

• Mutación conocida: PCR del segmento del gen 
comprometido.  Ej: Factor V Leyden

• Panel de variantes patogénicas: Ej: BRCA 1, 
CFTR

• Secuenciación completa del gen ( regiones 
reguladoras, no codificantes) Ej: Hemofilia B 



Panel Genético

• Secuenciación y/o PCR para mutaciones 
especificas

• Utilidad: Sospecha de etiología genética con 
más de 1 o 2 genes posiblemente 
comprometidos

• Existen cientos de paneles

• Ej: Miocardiopatias, Enf. Metabólicas, 
Alteraciones del Neurodesarrollo



Panel Genético: Uso prenatal

• ADN extraido de amniocitos 



Panel Genético: Uso prenatal

• ADN extraido de sangre fetal o amniocitos 



Panel Genético



Panel Genético



Panel Genético



Panel Genético





Panel Genético

• Muestras: 

– Sangre: entera, congelada o parcialmente 
congelada. 

– Saliva 

– ADNg

– Post mortem 



Panel Genético

• Sangre: 

– No acepta: 

• Muestras de sangre hemolizada o coagulada.

• Muestras de pacientes que han sido sometidos a un 
trasplante de médula ósea.

• Muestras de pacientes que tienen malignidades 
hematológicas activas.

– Volumen: Requerimos un mínimo de 3 mililitros 
(ml) de sangre entera. La muestra debe enviarse 
en un tubo EDTA de tapa morada. Etiquetado. 



Panel Genético: En Chile



Logística de muestras

• Retiro de muestras desde clínica o domicilio.
• Toma de muestras en Genometrics (sólo muestras de saliva 

a mayores de 3 años).
• Toma de muestras a domicilio (se envía a enfermera 

externa capacitada).
• Recopilación de información y llenado de formularios de 

solicitud a laboratorios.
• Envío de muestras a laboratorios en EE.UU. y Europa.
• Facturación institucional local y pago en pesos.
• Cotizaciones para estudios genéticos especiales con 

laboratorios extranjeros




