NEUMOEXOMA

Diagndstico etioldgico de pacientes con trastornos
pulmonares de base genética.
Sindromes y enfermedades del metabolismo cuyo

curso clinico incluya disfuncién pulmonar importante.

Neumoexoma analiza simultdneamente las zonas codificantes
de 129 genes*, utilizando tecnologias de secuenciacién masivay

protocolos bioinformaticos de disefio propio.

129 genes
Nuestro andlisis bioinformatico exclusivo nos permite detectar ~200X cobertura media
variantes puntuales (SNVs), deleciones e inserciones (INDELs) y SNVS I |N DELS I CNVS

variantes en el ndmero de copias (CNVs). Las variantes
Respuesta en 1-4 semanas

detectadas son filtradas, priorizadas vy clasificadas de acuerdo

con las recomendaciones cientificas internacionales.

Subpaneles:

Fibrosis quistica

Deficiencia de alfa-1-antitripsina

Sindromes centrales de hipoventilacidon

Disfuncién del metabolismo del surfactante
Insuficiencia pancredtica

Disquinesias ciliares

Bronquiectasias con o sin cloruro elevado en sudor

Defectos de la telomerasa

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