INMUNOEXOMA

Diagndstico etiolégico de pacientes con 288 genes

trastornos del sistema inmune. .
~200X cobertura media

metabolismo cuyo curso clinico incluye disfuncion ~1000X somatico
del sistema inmune SNVs | INDELs | CNVs

Inmunoexoma analiza simultdneamente las zonas codificantes

Incluye sindromes y enfermedades del

Respuesta en 2-8 semanas

de 288 genes*, utilizando tecnologias de secuenciacién masiva

y protocolos bioinformdticos de disefio propio. S u b pa neles-
Nuestro andlisis bioinformédtico exclusivo nos permite detectar Inmunodeficiencias congénitas
variantes puntuales (SNVs), deleciones e inserciones (INDELs) Sindrome del linfocito desnudo
y variantes en el nimero de copias (CNVs). Las variantes Sindromes linfoproliferativos

Agamaglobulinemias
Neutropenias congénitas
Inmunodeficiencias combinadas severas

detectadas son filtradas, priorizadas y clasificadas de acuerdo

con las recomendaciones cientificas internacionales.

Inmunodeficiencias combinadas en sindromes
Deficiencias de la adhesién de leucocitos
Sindromes de fallo medular

Deficiencias del factor del complemento
Defectos en la regulacidén del complemento
Enfermedad crénica granulomatosa
Anemia de Fanconi

Diskeratosis congénita

Defectos del Timo

Sindrome Hiper IgE

Sindrome autoinmune linfoproliferativo

Enfermedad autoimmune multisistémica de
*Para un listado completo de los genes, contacte con nosotros aparicién en la infancia

“Early interventions in SCID patients is paramount and has been proven to result in drastically

higher survival rates”
Carrie E Diamond Pediatrics Annals 2015

“Early, accurate and precise diagnosis of primary immunodeficiencies combined with the
ongoing implementation of newborn screening have enabled major advancesin the care of
infants with these diseases, including better outcomesof allogenic haematopoietic stem cell

transplantation. Gene therapy is also becoming an effective option.”
Alain Fisher Nature Reviews 2015
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