
CROMOSOMA N SENSIBILIDAD 95% IC ESPECIFICIDAD 95% IC PRECISIÓN 95% IC

21 2114 >99,9%
(130/130)

97,1% -
100%

99,90%
(1982/1984)

99,63% - 
99,97% - -

18 2038 >99,9%
(41/41)

91,4% -
100%

99,90%
(1995/1997)

99,64% - 
99,97% - -

13 2028 >99,9%
(26/26)

87,1% -
100%

99,90%
(2000/2002)

99,64% - 
99,97% - -

Resto
cromosomas 
autosómicos

2033 >99,9%
(27/28)

82,3% -
99,4%

99,80%
(2001/2005)

99,49% - 
99,92% - -

CNV ≥ 7 Mb 2031 >99,9%
(20/27)

55,3% -
86,8%

99,80%
(2000/2004)

99,49% - 
99,92% - -

Monosomía X 2075 >99,9%
(19/21)

69,62% - 
98,83%

99,95%
(2053/2054)

99,73% - 
100,007% - -

XX 2075 >99,9%
(1018/1018)

99.64% -
100%

99,81%
(1055/1057)

99,32% - 
99,98% 99,90% 99,65% - 

99,99%

XY 2075 >99,9%
(981/981)

99,62% -
100%

99,91%
(1093/1094)

99,49% 
-100,00% 99,95% 99,73% - 

100,00%

XXX/XXY/XYY Otras aneuploidías de los cromosomas sexuales serán informadas en caso de ser detectadas.
Los datos de rendimiento son limitados debido al bajo número de casos.

El mosaicismo de los cromosomas sexuales no puede ser diferenciado mediante esta técnica
(ocurre con una frecuencia <0.3%).

Pacientes con este mosaicismo tendrán un resultado dentro de una de las seis posibles categorías
(Monosomía X, XXX, XXY, XYY, XX, XY).
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