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Le apoyamos

e Con entrega rapida de resultados.

* Con informes clinicos de alta calidad, que
incluyen un resumen de los resultados
de facil lectura.

e Con féacil acceso a médicos calificados
y genetistas moleculares que le
ayudaran a interpretar el resultado.

EPID ~

Epilepsia - Discapacidad intelectual - Trastorno del espectro autista

El primer paso hacia la

a Dectacad N medicina de precision
estacados es el diagnéstico ~
* El panel de cribado disefiado por Amplexa Genetics de precision.
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con estas enfermedades neuroldgicas.
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* EPIDASD ayuda a sus pacientes a tener un diagndstico éTiene a |gunq preg untq?

y facilitar un tratamiento personalizado. [1]
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EPID

Epilepsia, discapacidad intelectual y trastornos del espectro autista
Las enfermedades neuroldgicas y neuropsicoldgicas mas comunes.

INTRODUCCION

El panel EPIDASD consta de 1740
genes implicados en el desarrollo de la

epilepsia, las encefalopatias epilépticas,

sindromes de discapacidad intelectual,
malformaciones cerebrales y/o
trastornos del espectro autista.

La prueba es relevante para pacientes
que sufren epilepsia, discapacidad
intelectual, discapacidad intelectual
combinada con transtorno del espectro
autista con ¢ sin epilepsia.

EL ANALISIS

La prueba Epidasd incluye un total

de 1740 genes asociados a Epilepsia,
Discapacidad Intelectual y Trastornos
del Espectro Autista los cuales seran
analizados en el panel.

Los datos se extraen como un panel
virtual a partir de datos del exoma
humano, y una linea de bioinformatica
interna realiza la llamada y filtrado

de variantes.

Las variantes raras o de baja frecuencia
(SNVs y CNV) se evaltan de acuerdo
con las las directrices del ACMG [3],

y ACGS, asi como las estimaciones
individuales.

En la evaluacion se realizan busquedas
en bases de datos en The Human Gene
Mutation Database (HGMD), ClinVar,

Aungue cualquier paciente con
epilepsia puede beneficiarse de las
pruebas genéticas, el cribado con el
panel EPIDASD sera de mayor
importancia para los pacientes con
epilepsia sindromica y pacientes con
crisis de inicio precoz (menos de 3 anos
de edad) y/o antecedentes familiares
de convulsiones, déficit neuroldgico,
trastorno del espectro autismo o
discapacidad intelectual. [2]

DECIPHER, The Genome Aggregation
Database (gnomAD, versién 4.0.0) y
dbSNP (155). Variantes sinénimas en
genes autosémicos dominantes que
hayan sido observadas mas de 3 veces
6 en estado homo-/hemizigoto en la
base de datos gnomAD no seran
reportados.

Las predicciones a nivel proteico se
obtienen de la base de datos dbNSFP
Functional Predictions y Cores 3.0,
prediccion funcional REVEL y CADD
score 1.6.

Las predicciones a nivel transcripcional
se someten a herramientas del
software de bioinforméatica, como
NNSplice, GeneSplicer, MaxEntScan

y PWN.

Especificaciones Generales

Método: Next Generation
Sequencing

Hardware: Illumina NovaSeq 6000

Quimica: Twist Human Core Exome

Tipo de muestra: ADN, saliva, sangre, tejido

Nomenclatura:  Segun HGVS

Referencia base

N

Escanea la lista
de enfermedades
y genes aqui:

de datos: RefSeq
L 1740 GENES @
) LIMITACIONES
EVALUACION DEL ANALISIS

Variantes Reportadas
Clase lll | Importancia incierta

Clase IV = Probablemente patdgenas

Clase V. | Patdgena
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Profundidad media de lectura 70-100x

Cobertura >20x >97%

El anélisis se ha limitado a las regiones
codificantes de proteinasy a 10 pb
limites exon-intron, incluidos los sitios
de empalme. Regiones no codificantes:
5-UTR, 3" UTR, intrones y regiones
promotoras han sido escasamente
analizadas, y no se detectaran los
grandes reordenamientos.

El método tampoco es apropiado para
el andlisis de regiones repetidas. Para el
analisis del gen FMR1 recomendamos
nuestra prueba de expansion repetida
FMR1- Fragile X (CGG). Sélo las
asociaciones con fenotipos relevantes
a la indicacion para la seleccién del
panel serén reportadas.
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LISTA DE GENES EPIDASD: >
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Secuencias codificantes

Genoma mitocondrial

Cobertura >100x altamente
uniforme

>10 anos de experiencia

>40 publicaciones cientificas

Control de calidad externo para
todos nuestros métodos

Member of UK MEGAS consortum Tha bt M
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