EPILEPSIOMA

Diagndstico etioldgico de pacientes con crisis 317 genes
epilépticas con o sin trastornos del ~200X cobertura media
neurodesarrollo asociados. SNVs l INDELs | CNVs

Incluye sindromes y enfermedades del metabolismo
cuyo curso clinico incluye crisis comiciales. Respuesta en 2-8 semanas

Epilepsioma analiza simultdneamente las zonas codificantes de Fenotipos:
317 genes?*, utilizando tecnologias de secuenciacién masiva vy . .
L. - L. . Convulsiones benignas neonatales
protocolos bioinformaticos de disefio propio.
Nuestro andlisis bioinformdtico exclusivo nos permite detectar Convulsiones febriles familiares
variantes puntuales (SNVs), deleciones e inserciones (INDELs) y Encefalopatia epiléptica de inicio en la infancia
variantes en el ndmero de copias (CNVs). Las variantes Epilepsia nocturna del Iébulo frontal

detectadas son filtradas, priorizadas y clasificadas de acuerdo con
Epilepsia familiar del 16bulo temporal

las recomendaciones cientificas internacionales.
Epilepsia focal familiar, con focos variables
Epilepsia generalizada con crisis febriles plus
Epilepsia miocldnica progresiva
Enfermedades del metabolismo que cursan
con crisis epilépticas:
- Enfermedades de almacenamiento lisosomal
- Lipofuscinosis neuronal ceroidea
- Defectos congénitos de la glicosilacién
- Defectos del metabolismo intermediario

*Para un listado completo de los genes, contacte con nosotros - Enfermedades mitocondriales

“Growing evidence suggests that early, effective intervention for seizures may modify the
severity of developmental, behavioral, and other outcomes for children with early life
epilepsies”.

“Thorough genetic investigation emphasizing sequencing tests should be incorporated into the
initial evaluation of newly presenting early-life epilepsies and not just reserved for those with

severe presentations and poor outcomes”.

Anne T. Berg. JAMA pediatrics 2017
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