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Etiología y Frecuencia de los Trastornos Congénitos 

× desordenes cromosómicos             0.6% 
 
×           Ȱ        ÍÏÎÏÇïÎÉÃÏÓ                 ρϷ 

 
×            Ȱ       ÍÕÌÔÉÆÁÃÔÏÒÉÁÌÅÓ      υ ɀ 10% 

 
× causas exógenas                                 ? 

 
× mutaciones mitocondriales                ? 

 
× Imprinting y disomía uniparental       ?  



Amniocentesis 

 15 ɀ 20 ml líquido amniótico 
 
 14 ɀ18 semanas 
 
  separación de amniocitos 
 
  estudio directo por FISH o PCR 
 
  estudio cromosómico completo 

     por cultivo ( 8 ɀ 10 días ) 
 

  ~ 1% de falla en cultivo 
 
  en líquido amniótico: AFP, análisis bioquímicos, etc 
 
  riesgo aborto inducido ~ 0.5% 
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Vellosidad Coriónica 

 aspiración placentaria 
 
 10 ɀ 13 semanas  
 
  método directo: 

                  metafases 
                  FISH 
                  PCR 

  por cultivo 
 
  ~ 1% de fracaso 
 
  error diagnóstico 1 ɀ 3% 
 
  aborto inducido 1 ɀ 2% 
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Fecundación e Implantación 



12 Hs 
26 Hs 48 Hs 

120 Hs 96 Hs 

Desarrollo pre-embrionario in vitro 

Programación del óvulo  

Expresión de ambos genomas 

72 Hs 



FIV 

ICSI 



Profase I Metafase I Anafase I 
Telofase I 

Profase II 

Metafase II 

Maduración del ovocito 



Fecundación  



Clivaje 

2 Pn 2 Cp Singamia Metafase 
Anafase 

Telofase 


