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Il riscontro in dizgnos] prenatals di matenials agzmmtive sunno dei cromosomd del corado female pone
la pecessitg di carsterzzare 'origine e Destensione del segmento cromosomico exma, Qualora tale
apomalia confensesse materiale tzlomerico guasts pooebbe essare mdividuats medianre 1"applicazions
dallz recwica Multplex Lization-depandent Probe Amplification (MLPA) con sonde subtelomerichs.
Viene descritio v case di diagposi prenatale su celhile del lguide smniotico in ol il carotipe aveva
evidenziato In tutte le metafasi un cromosoma 22 con materizle addizionale citogspencamente non
caratterizzabile a livello del braccie cormo. L'analist cromosomica estesa ai genitord ha mostrato in
aniramibi cariotipe normale Loanalisi MLPA eseguita sul DMNA estrato diretfamente da smniociti non
coltivan bha indicato uma duplicazions in comispondenza del telomero del 20p swccessivamente
confennats mediznte FISH utilizzando la sonda WCP cromosoms specifica.

(meste caso mostra come 'azpplicadone della tecmuca BMIPA con sonde subtelomeriche possa
penmettere i dosare la guantita di ciasoun telomero preseure nel genoma e di mtegrare Danalisi
citogenstica in casl parmicolanmente problamartici quali pomrebbero essere ad esemipio individuazions
di rizrmangizment] criptici subfalomericl e la carstenzzazone di cromosoin con materiale addizionale
@ COOMOS0NN IETCAtoTL.
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