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Prueba MNG Exome™

La secuenciacion del exoma completo (WES) es una prueba genética usada para
identificar alguna causa hereditaria de un desorden. Esta prueba analiza todas las
regionescodificadorasdetodoslosgenesactualmenteidentificados,deestamanera
se tiene mayor oportunidad de identificar la causa de una enfermedad hereditaria.

La prueba MNG Exome™ es la prueba para exoma mas completa disponible
comercialmente. Aseguramos un cubrimiento de todas las variantes patogénicas de todas
las guias de practicas y de los paneles revisados por expertos en ClinVar. Estas incluyen
variantes localizadas en regiones intrénicas que no estan cubiertas por la secuenciacion
tradicional del exoma. En adicién a la secuenciacién, proveemos un analisis de numero
de copias, secuenciacion de genoma mitocondrial, asi como evaluacidon de deleciones,
heteroplasmia y deteccidon de disomias uniparenterales.

Metodologia y Tecnologia
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variantes patogénicas aproba- de copias, ADN mitocondrial, de las regiones de interés,
das por expertos de ClinVat, in- asi como evaluacién para Objetivo de cubrimiento
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Confirmacion de variante via
tecnologia alternativa
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Prueba MNG Exome™

Pruebas MNG Exome

TDR: 2 a 4 semanas

Nombre de la Prueba Codigo de Prueba Description

Probando y hasta 2 miembros familiares. La prueba
Trio es preferida por ofrecer una mejor sensibilidad

WESOOI diagndstica. El ADN mitocondrial es analizado para
el paciente probando aun si el ADN materno no
esta disponible.

MNG Exome™ Trio Sequencing
+ MtDNA Sequencing

Uno o mas miembros adicionales de la familia
pueden ser incluidos cuando se ordene WESOO1
MNG Exome™ Additional para incrementar la probabilidad de establecer el

Family Member WESOO2 diagndstico correcto. Dependiendo de los hallazgos
en la prueba Trio, el ADN mitocondrial pudiera ser
utilizado en la interpretacion y el resultado.

MNG ExomeTM.Proband Aceptamos pruebas de pacientes probanda cuando

Only Sequencmg + mtDNA WESOO3 las muestras parenterales o de otros miembros de

Seqguencing la familia no estan disponibles.

Note: La prueba MNG Exome™ no reporta repeticion de expansiones de trinucledtidos o rearreglos gendémicos. Tampoco no se reporta
el estatus de portador del paciente probanda de enfermedades no relacionadas a la condicidn por la cual se solicitd la prueba. Para la
secuenciacion del exoma completo se requiere se llene un consentimiento informado.

Ofrecimiento de MNG Genome MaNaGer®

El valor de la secuenciacién masiva depende de la sensibilidad y especificidad de la prueba, asi
como también de una clara interpretacion y reporte de facil entendimiento. Nuestro enfoque
Unico y proceso propio para evaluar el significado de cambios genéticos se centra en un concepto
de trastornos genéticos como enfermedades de sistemas moleculares mas que en solo genes
individuales.

15 afos de Base de Datos Toma de Decisiones
Experiencia en Neurogenética apoyadas por
Secuenciacion Propia Expertos

Reporte de
Primera Clase

e Epilepsia El ofrecimiento de Informacion Se reportan las

* Neuromuscular Genome MaNaGer® funcional sobre variantes que son
* Neurodesarrollo asegura una alta genes y variantes certeras o probables
* Cardiovascular especificidad y obtenidas de a causar la

DIl e sensibilidad para organismos modelo condicién basado en
BRSSOleS la deteccion e y modelos in silico evidencia cientifica

Movimiento interpretacion de disponible.
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MNG Laboratories | 5424 Glenridge Drive NE, Atlanta GA 30342 USA | +1 678.225.0222 | mnglabs.com

Milenia Labs | 001.214.673.7637 | www.milenialabs.com | informacion@milenialabs.com EXOMEINFO.03




