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Aplicabilitat clínica de les noves 
tecnologies genètiques

1. ARRAY-CGH: Què és i com s’aplica                  
Antoni Borrell (Hospital Clinic) i Miguel del Campo 
(Hospital Vall d’Hebron)

2. TEST PRENATAL NO INVASIU: en alt o baix risc?                   
Vincenzo Cirigliano (LABCO-General Lab)

3. SEQÜENCIACIÓ DE L’EXOMA: el següent pas? Lluís 
Armengol (Qgenomics)



Discutidors

• Mina Comas. Institut Universitari Dexeus, Barcelona

• Ignacio Blanco. Hospital Universitari Germans Trias i Pujol

• Gerard Albaiges. Hospital Universitari Joan XXIII, Tarragona

• Emma Triviño. CatLab, Terrassa.

• Laia Alcoverro. Metgessa resident de l’Hospital de la Santa Creu 
i Sant Pau



Array



Array-CGH

• QUÈ ÉS? un suport sòlid (microarray/microxip), 
sobre el qual es disposen, de manera      
ordenada, un gran nombre de fragments           
de DNA que s’utilitzen com a sondes per 
interrogar el genoma. 

• COM FUNCIONA? Interroga l’existència de guanys 
i pèrdues de DNA en milers de loci al llarg del 
genoma complet, en un únic experiment, en poc 
temps i amb una alta resolució.



Resolució tècniques de citogenètica

arrayCGH
10Kb-1Mb

CITOGENÈTICA 
CONVENCIONAL

~5-10 Mb

CITOGENÈTICA
MOLECULAR

FISH
~200 Kb

(sonda-específica)

3.000 Mb
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Resultat Array-CGH



Tipus d’arrays-CGH

1. Repercussió clínica de les sondes
– Whole Genome Array
– Targeted Array: sondes malaltia-específiques

2. Tipus de les sondes de DNA
− BAC (bacterial artificial chromosomes) 100-200 Kb
− Oligonucleòtids 25-75 Kb
− SNP (single nucleotide polymorphism) 1bp

3. Resolució



1.- Repercussió clínica de les sondes

1) Whole-genome array

– estudi general genoma = cariotip d’alta resolució       
(fins a 1 milió sondes amb resolució 10Kb)

– CNV (Copy Number Variation): 12% del genoma
» benignes
» patogèniques
» incertes (VOUS: Variants Of Unknown Significance)

2) Targeted array
– sondes malaltia-específiques= múltiples FISH
– sense problemes d’interpretació
– més adequat per a Prenatal





Array-CGH: què detecta?

• DETECTA:
– pèrdues o guanys de < 5 Mb a les zones cobertes per les 

sondes
– síndromes microdelecionals
– markers eucromatina
– pèrdues en els punts de ruptura de translocacions 

aparentment equilibrades 
– disomies uniparentals (SNP-arrays)

• NO DETECTA:
– reorganitzacions equilibrades (disrupcions gèniques)
– mosaics < 20%
– algunes triploidies 



Array-CGH: avantatges i inconvenients

• Avantatges
– Alta resolució: típicament

• 10 Kb targeted regions
• 200 Kb genome backbone

– Temps resposta curt
• no cultiu
• automatisme

• Inconvenients:
– Preu:  a partir de 400 €
– “Copy Number Variations” incertes (VOUS)



Array-CGH: metanàlisi
(Hillman et al., UOG 2011;37,6)

• aCGH dóna informació addicional al cariotip?

• Metanàlisi 10 estudis (2005-09) amb 798 casos

• 3.6% disbalanços genòmics en cariotips normals:
– 2.5% patogènics, 
– 1.1% incerts  

• 5.6% quan hi ha anomalia fetal a l’ecografia
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Resolución

Array-CGH: darreres sèries prenatals


