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MNGenome®

La secuenciacion completa del genoma es una nueva herramienta
diagndstica para identificar las variantes patogénicas conocidas en las
regiones intréonicas mas profundas mediante la secuenciacion completa del
genoma humano. Aproximadamente el 20% de las variantes patogénicas
conocidas causantes de enfermedades estan fuera de los limites del exdn, las
cuales no son detectadas al usar una prueba de secuenciacidén del exoma. La
prueba MNGenome® tiene la habilidad de detectar agotamiento, deleciones,
heteroplasmia, resoluciéon de CNVs de un solo nucledtido y repeticion de
expansiones. Es un enfoque exhaustivo para el diagndstico de enfermedades
genéticas y es la mejor opcidn de terminar la odisea diagndstica del paciente.

La prueba MNGenome® puede ser usada si otros métodos como un exoma completo
o microarreglos han fallado en proveer informacion diagnostica o pronodstica sobre la
condicion del paciente o sugerir un enfoque terapéutico. Esta prueba aumentara las
probabilidades de un diagndstico correcto y opciones adecuadas de tratamiento.

Metodologia y Tecnhologia
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MNGenome®

Oferta de Pruebas
Tiempo de entrega: 2-6 semanas
Opcion STAT < 2 semanas disponible

Nombre de la Prueba Coédigo de Prueba Descripcion

Proband + 2 miembros de la familia. Esta prueba de
Trio es preferida por tener una mejor sensibilidad
diagnostica.

MNGenome® Trio Sequencing WGSO0O01

MNGenome® Proband Only
Sequencing

Aceptamos la prueba del paciente probanda cuando las
muestras de los padres u otros miembros de la familia
no se encuentran disponibles.

WGS003

Nota: No reportamos el estatus de portador para el paciente probanda de enfermedades no relacionadas a la condicion por la que se
ordend la prueba. Esta prueba requiere la entrega de un consentimiento informado firmado.

Tipo de Muestra Kits para Recoleccién de Muestra

Preferida Alternativa . o
« Sangre MUsculo MNG Exome™/MNGenome® Kit
* Swab Bucal (Incluye 3 tubos EDTA para coleccion de sangre para WGSOOT and

* Fibroblastos WGS003)

« ADN Extraido

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 ainos de Base de Datos Toma de Decisiones
Experiencia en Neurogenética apoyadas por
Secuenciacién Propia Expertos
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Primera Clase

e Epilepsia El ofrecimiento de
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Informacion Se reportan las
funcional sobre variantes que son
genes y variantes certeras o probables
obtenidas de a causar alguna

organismos modelo condicién basado en
y modelos in silico evidencia cientifica
disponible
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