NEFROEXOMA

Diagndstico etioldgico de pacientes con patologia
renal de base genética.

Incluye sindromes y enfermedades del metabolismo
cuyo curso clinico incluye afectacién nefroldgica.

Nefroexoma analiza simultdneamente las zonas codificantes de
272 genes*, utilizando tecnologias de secuenciacién masiva y
protocolos bioinformaticos de disefio propio.

Nuestro andlisis bioinformdtico exclusivo nos permite detectar
variantes puntuales (SNVs), deleciones e inserciones (INDELs) y
variantes en el numero de copias (CNVs). Las variantes
detectadas son filtradas, priorizadas y clasificadas de acuerdo con
las recomendaciones cientificas internacionales.

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

272 genes
~200X cobertura media
SNVs | INDELs | CNVs

Respuesta en 2-8 semanas

Subpaneles:

Nephronophthisis

Sindrome de Bardet-Biedl|

Sindrome de Joubert

Sindrome de Alport, Bartter, Meckel
Anemia de Fanconi

Acidosis tubular renal
Glomerulosclerosis focal y segmentaria
Sindrome nefrético

Enfermedad del rifidn poliquistico
Nefrolitiasis

Glomerulopatias

Disgénesis tubular renal
Farmacogendmica para inmunosupresores
Factores de riesgo de comorbilidad
Enfermedades metabdlicas:

Trastornos del ciclo de la urea
Enfermedad de Fabry

Trastornos peroxisomales
Enfermedades mitocondriales (CoQ10)

Cistinosis

Trastornos de la glicosilacién
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