
��������	��	��
���
 �������

������������	�
�����
����
�

������

���� �����
��
�����

��
�����������
����� ���
���

������ �����������
������������� ��
�����

!��"�����	����#!�$�%
 &�������
�'

�������
��((��#�$�������()*(



������	�������

����
���
 �	��������	��	
�	��������

�� ���������	�	�����������	��	
��	�����	
��������������



��������	

�����	
�����	�
���������	������� 	
��	�
	� ! " 	���	
�����	�#$	
����%���� 	���	
���	����%
��	�
	
��������&�	�&����

������	�������



������	�������



������	�������
' �%������
�	(�	����	)
���������	* )(�'

�

�

�

�

�

�



��������	��	��
���
 �����

" 	��
�����	��	����������	��	���	�����	� �+ �����	�,�������
��	
�	-��&�

�	" .	' ����	/.	0�������	1.	" �
�	2�	' ��	+ �����	
�34�567�$ 8�6$*9 �
: ����	���	�����	����	����	���	
���������	���	�����&�����	��	�������	
����	� �+ �����;�	�,������	���	%�	������	%,	��
�����	��	�	����	
������	��	
����������	��.	&��%�%
,	��	%���	������



DiGeorge-1968 Velocardiofacial-1978 Anomalía conotruncal –
CAFS-1976

Trastorns de la regulació del 
calci.Hipoparatiroidisme

Anomalia del paladar Cardiopatia congènita

Dèficit inmunitari.Aplàsia 
timus

Cardiopatia congènita Característiques facials

Cardiopatia congènita Característiques facials Altres…
Altres… Altres…

Angelo DiGeorge Robert Shprintzen Atsuyoshi Takao
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Coincidència dels extrems de la 
sonda ���� lligament 

���� hi ha producte d’amplificació

Deleció: no hi ha coincidència dels 
extrems de la sonda ���� no lligament

���� no hi ha producte d’amplificació

Coincidència perfecta
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FISH (Hibridación In Situ con Fluorescencia)

�95% deleció 22q11

MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification)
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