
¨ANÁLISIS MOLECULAR POR SECUENCIACIÓN DEL EXOMA (WHOLE EXOME SEQUENCING) PARA IDENTIFICACIÓN DE VARIANTES 
POTENCIALMENTE PATOGÉNICAS EN ENCEFALOPATÍAS EPILÉPTICAS EN LA INFANCIA (EEI) EN AMÉRICA LATINA¨  

 

Procedimiento para aceptación de casos y envío de muestras. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

*Revisar doc. anexo 2 (ficha clínica). **Revisar doc. anexo 3 (método de extracción de ADN). ***Revisar doc. anexo 1 (consentimiento informado) 

 

Detección de paciente con probable encefalopatía epiléptica en la infancia 

(Médicos investigadores de centros colaboradores de América Latina) 

FASE I 
Contacto con 

equipo investigador 

sede 

Presencia de uno de los 

siguientes factores: Envío de ficha clínica de pacientes * 

Caso aceptado 

Cantidad. Ideal 12 ml. Cantidad mínima paciente 6 ml 

(debe enviarse adjunto un consentimiento informado 

por cada individuo ***). 

 
Tiempo de envío. La muestra debe llegar al 

laboratorio máximo 3 días después de la recolección. 

 

Cantidad. Ideal aprox. 200 µg provenientes de 12 ml de 

sangre. Mínimo 5 µg en una concentración de 50ng/UI 

(debe enviarse adjunto un consentimiento informado 

por cada individuo ***). 

 

 

Tiempo de envío. Puede almacenarse por varios meses 

de ser necesario hasta el envío.  

 

Envío de sangre total 

 

 IRM anormal 

 Factor perinatal (anoxia, infección 

congénita, microcefalia) 

 Trastorno del desarrollo intelectual 

 

 

El periodo mínimo de tiempo para dar un resultado del análisis genético será de 6 meses, mismo en el que puede o no encontrarse 

una alteración. 

NO (ninguno) 

 

Respuesta de aceptación de 

caso para análisis genético 

24-48 horas 

Respuesta de caso para análisis genético 48 horas a 7 días: 

 El caso será discutido en reunión semanal por equipo de expertos locales en 
neurogenética, neuroimagen, epileptología pediatra. 

 De ser posible enviar para enriquecer la discusión: 
o Imagen del EEG 
o Imágenes de IRM (solo si esta, es anormal) 

 

SI (al menos uno) 

 

FASE II 
Envío de muestra, 

para análisis genético 
Envío de ADN ** 

 

Costo de envío. Será cubierto por el equipo investigador sede (ADN de varios pacientes en un mismo envío), siempre y cuando la 

empresa a través de la cual se envía la muestra acepte el pago una vez recibida la muestra. Cobertura de costos de envío de 

sangre completa será aprobado, acordado y planificado caso a caso. 

 

FASE III 
Análisis molecular y 

retorno de resultado 

Este es un proyecto con fines científicos, sin embargo, como es especificado en el protocolo de investigación, los resultados del 

análisis genético serán comunicados oficialmente al médico tratante que forma parte del estudio a través de un centro colaborador. 

Siendo compromiso de este y según las disposiciones de su país, brindar a los interesados (afectados) la información y orientación 

pertinente. El equipo de investigación local a través de la consulta externa de neurogenética del Hospital de Clínicas de la 

Universidad Estadual de Campinas (UNICAMP), puede brindar asesoría genética de ser solicitado por el clínico tratante, en caso que 

el análisis molecular presente alguna alteración genética. 


