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Fecha de recepcion: 12/02/2026
Centro solicitante: HCUVA

iento: 23/11/1994
NASS: 300078396560
Edad: 31
Sexo: Mujer
CIP: CARM258050017659

itante: Dr. Santiago Nieto

Ne Muestra: 13062986

INFORMACION CLINICA FACILITADA

- Neutropenia cronica ciclica. Se solicita estudio del gen ELANE.
RESULTADOS

Variantes asociadas con la clinica del paciente

GEN  CROMOSOMA VARIANTE® Bxon ciGosiDAD HERENCA  CLASIFICACION®*.
oxer2 2 essoeT 3 Homocigosis ar Probablemente
b(Arg184°) patogénica
CONSECUENCIA GENOMA ™® FENOTIPO PROFUNDIDAD VAF (%)
REFERENCIA (02 ecturas)
nonsense GRCh3S/hgIS  NM_ODISS74  Sindrome de WHIM 15 100
2

TR: Transcrito; AR: Autosdmica recesiva. AD: Autosomica dominante.
* Nomenclatura segin HGVS
**Basada en las recomendaciones del American College of Medical Genetics and Genomics (ACMIG)

Variantes con significado clinico relevante/accionables sin asociacién aparente con la

clinica del paciente (hallazgos secundarios)*

No se detectan

“Hallazgos incidentales o secundarios (Secondary findings) accionables en exomas clinicos y secuenciacion gendmica en base 3 las
recomendaciones del American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG). (La lista de genes que deben informarse como
hallazgo secundario queda detallada en la tabla 2 del Anexo 1 de este informe). El analsis de variantes en genes asociados @
patologias accionables i aparente con la clinica de la paciente tnicamente se facilita previo consentimiento informado.
por parte del paciente al que se realiza e estudio.
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