SKELETOEXOMA

Diagndstico etiolégico de pacientes con 537 genes

deformaciones esqueléticas o problemas éseos. ~200X cobertura media

Sindromes polimalformativos y enfermedades del SNVs I INDELs I CNVs

metabolismo cuyo curso clinico incluye afectacidn désea.
Respuesta en 2-8 semanas

Skeletoexoma analiza simultdneamente las zonas codificantes
de 537 genes*, utilizando tecnologias de secuenciacién masivay
protocolos bioinforméticos de disefio propio. Sub pane les:

Nuestro andlisis bioinformdtico exclusivo nos permite . _

) ) ) . Displasias éseas
detectar variantes puntuales (SNVs), deleciones e inserciones o )
Craniosinostosis

(INDELs) y variantes en el nimero de copias (CNVs). Las Secuencia de deformacién por acinesia fetal

variantes detectadas son filtradas, priorizadas y clasificadas Condrodisplasia punteada rizomélica
de acuerdo con las recomendaciones cientificas Sindrome de contractura congénita letal
internacionales. Osteopetrosis

Fibrodisplasia osificante
Mucopolisacaridosis
Enfermedades peroxisomales
Sindrome de Ehlers-Danlos
Osteogénesis imperfecta
Trastornos de la glicosilacién
Sindrome de sinostosis multiple
Dislocaciones articulares multiples
Artrogriposis mdltiple
Chondrodysplasia punctata
Sindrome de pterigio mltiple
Sindrome orofaciodigital

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