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AGNOSTICS
TELJES EXOM SZEKVENALAS

> A teljes exom szekvenalas (WES, whole
exome sequencing) egy atfogé genetikai
vizsgalat, ami valamennyi fehérjét-kdédold
DNS szakasz variansait képes kimutatni.

> A hagyomanyos genetikai vizsgalatokhoz
képest a WES gyorsabb és kdltséghatékon-
yabb megoldas lehet a ritka betegségek
diagndzisa soran.

» WES ajanlott az alabbi esetekben:

- genetikai betegségre utalé komplex
és nem-specifikus tunetek

- jelentds molekularis heterogenitast mutaté
genetikai betegség gyanuja

- fejlédésneurolégiai betegségek, mint mentalis
retardacio, fejlédési zavarok, autizmus spektrum.

DX

MODSZER

Izolalt genomidlis DNS,
vagy EDTA-s periférids vérminta.

» A gének teljes kédolo
régidinak vizsgalata.
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SZEKVENALAS (WES)

RITKA BETEGSEGEK

Eurépéaban az 1/2000 alatti prevalencidju
betegségeket hivjuk ritka betegségeknek.

Aritka betegségek szama meghaladja
a 8000-t, a teljes populacié kdzel 6%-at érintik.

A ritka betegségek 70%-a genetikai eredetd,
az ilyen esetek tobbségében WES-sel
kimutathato az eltérés.

A betegek sajnos sokszor évekig varnak
a helyes diagnézisra, melyhez gyakran
gyotrelmes Ut vezet.

» Egyedi nukleotid variansok (SNV),

rovid inszerciok és delécidok azonositasa
bioinformatikai médszerekkel.

» Az azonositott variansok osztalyozasa

és annotacidja (ClinVar, COSMIC, HGMD,
dbSNP, Varsome, stb)
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Kuldetésink a BIOTECHNOLOGIA és az
EGESZSEGUGY terlletén folytatott tudoma-
nyos kutatds 0sztdonzése és a legujabb in-
novativ technolégidk alkalmazasa a diag-
nosztikaban.

AZ IBIOSCIENCE KFT. A PECSI TUDOMANYEGYE-
TEM SZENTAGOTHAI JANOS KUTATOKOZPONT-
JAVAL szoros egyUttmukodésben biztositja
a magyar tudomanyos kdzdsség szamara
a legmodernebb Ujgeneracids szekvenala-
si technoldgiat és szakmai hatteret.
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MINTABEKULDES

izoldlt DNS, vagy EDTA-s
periférids vérminta

SZOVETTANI FELDOLGOZAS
paired-end 150bp szekvenalas

GENETIKAI ELEMZES
bioinformatikai elemzés,
varidnsok azonositasa
és annotalasa

EREDMENYKOZLES

nemzetkozi standardok alap-

jan a varidnsok kategorizaldsa
(patogén, valészinl patogén,

VUS stb.)
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