[image: image1.png]Tasia L. Numero y tipo de mutaciones en los pacientes hemo
el método de inversién +=detectados por el cADN; *=detectados por SSCP y secuer

Ver tabla Il para detalles de estos pacientes.

s estudiados. *=detectados por

Total Proximal Proximal
tipol tipo I tipo llb

Familias de Hemofilicos 305

Hemofilicos con inversig 8s 0@2%) 15017%) 10%)
Casos familiares a4 3969%)  5(11%) =
Casos Aisados 4 003%)  10(24%) 1@5%)

Madres con inversién* 13 1@a5%)  2(155%)

Hemofilicos con patrén anormal inv.+ 4 (tinversion y 3 deleciones)

Hemofilicos con delecion mayors. 10

Hemofilicos con mutacién sitio Tagl + 7

Hemofilicos con otras mutaciones™ 2

Madres con mutacién puntual® 2

Total de mutaciones identificadas 13 (%)





[image: image2.png]Tasia IV.  Resultados de los estudios de portadoras (Casos fai
esporadicos). Total de fami

iares, posible mosaicismo o casos
= 133 (58+8=familiares; 67 esporddicos). Los casos de
posible mosaicismo se consideran en el total como casos familiares. 100% corresponde a
Ias portadoras obligadas. 50% la probabilidad de las hermanas o tias del hemofilico. 25%
primas y sobrinas del afectado. €l riesgo “a priori” 85% es el de las madres de los casos

islados. 42% las hermanas o abuelas de los hemofilicos, 21% y 11% las tias-abuelas, tias
¥ primas del hemofilico.

Total  Riesgo"apriori”  Riesgo final 0% Riesgo final 100%

) (n) {n)
Total portadoras analizadas 381 157 24
Casos Familiares 190 57 133
91 100% (obigada) - 91
58 familias 87 50% (hermanaltia) as 2
12 25% (primalsobrina) 12 -
Posible mosaicismo 29 18 1
8 100% (obligada) - 8
8 familias 15 50% (hermanattia) 12 3
6 25% (primaisobring) 6 -
Casos esporadicos. 162 82 80
67 85% (madre) 1 66
67 familias 4 42% (hermana/abuela) Ed 14
25 21% (i) 2 -

8 1% (pima) Ed -





