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L'analisi citogenatcs medisnts tecuica convenzionale ha un potere di nsoluzions di cres 43k & non
zempre & in grade smascherars la presenza dif darangizmentd cripucd felomerici o & definire con
precisiope 1'estensions e 'odgine delle regioni cromosomiche coinvole: la FISH pur essends un
tecnica con na potere di soluzions <40, puo nchiedere temipi 2 cost elevat per la caratterizzazione
dei riamangiamenti.

L'analizi mediante Multiplex Lizaton-dependent Probe Amplification (MLPA) & stam applicata allo
smdio di 3 aborti spontanei . Tale tecmica consente il dosaggio di mutte le regiond subtelomeriche
utilizzando pocle nanosranoni di DHA esmrano direttamente dal tessute fresco in un oo esperitnemnms.
Nal primo tessuto sbortive & stato tdentificats wn segnale di duplicazione in corrispordenza di enramibi
i telomeri del cromosoma 130 Tale risultate indicava la presenza di vns Tisomua swocessivamente
confermats mediante QF-PCE e analisi citogapetica convenzionale. Mel secondo campione shortve in
cui 'analizi citogenstica aveva evidenziato una grossa delezione del braccio corto del cromosomsa 8 la
sccessiva analisi MLPA ha confennzio la delezione del telomero 8p ms ha nlevato anche la
duplhicazione della regione talomerica 9q. Tzle msultato ha conssptito di sosperars la presenza di uns
traslocazione bilanciztz (Bp;®q) m wuno del zemitord. La FISH con le sonde telomeriche specifiche
aesezuita su memfast di sangme penferico di enwambd @ogenitori ha permesso di idennficare uns
traslocazione bilancizta ©f5:%(p21:032) & orgzine marema consentendo di offdre alla coppia unz
covsulenza gepetica pid accuram rigwardo sl love mschio di dcorrenza. Il terzo tessuto abortivo hs
mostrato 1o pattern all analisi MLPA compatibile con nns costimzione cromosomica 43 3 Tale
awoinzlia € stara successivamente confenmara all’analisi citogenstica su colture a lango termine.

Tali nsultan indicano che 'applicazione della tecnica MLPA con sonds telomeriche daulta essare vm
valide supporto disgpostico nel riconoscimento di apomalie cromosoniche momenche e stmarmorali
azsociate all’abormivits spontanes.
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