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Las variaciones en el número de copia 
(CNVs) representan una pequeña pero 
relevante parte en el diagnóstico 
molecular. En este seminario web, se hará 
una revisión de las capacidades y 
limitaciones de las diferentes tecnologías 
de detección de CNVs, haciendo especial 
hincapié en los métodos de detección 
basados en secuenciación masiva (NGS) 
desarrollados recientemente. Asimismo, se 
presentarán casos clínicos que ponen de 
manifiesto la alta capacidad diagnóstica 
obtenida mediante el análisis combinado 
de secuenciación y CNVs en una única 
prueba. 
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