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gitése a BIOTECHNOLOGIA és ORVOSLAS terlle-
tén, valamint a legfrissebb innovativ techno- DIAGNOSTICS
l6gidk alkalmazasa a diagnosztikaban.

Az IBIOSCIENCE KFT a PECSI TUDOMANYEGYE-
TEM SZENTAGOTHAI JANOS KUTATOKOZPONTTAL

egyuttmikodve a legkorszerlbb uUjgeneraci- MINTAKULDES
6s szekvendlasi szolgaltatast és szakmai tu- DNS/RNS, testfolyadék,
dast biztositja a magyar tudomanyos kdzos- vagy tumor biopszia minta

ség szamara.

MINTAFELDOLGOZAS
paired-end 150 bp
szekvenalas
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zenagothaiinos kta T GENETIKAI VIZSGALATI
e MEGOLDASOK OROKLETES
BETEGSEGEKRE

és annotacid

EREDMENYKOZLES
varidnsok kategorizalasa nem-

zetkdzi standardok alapjan (be-
tegséget okozo, potencialisan
betegséget okozo, VUS - isme-
retlen jelentéségu varians, stb.)
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GENPANELEK ES TELJES EXOM
SZEKVENALAS (WES)

» Kulonbozé génpaneljeink klinikai szempontbdl rele-
vans és jovahagyott géneket tartalmaznak. Minden
vizsgalatunk magaban foglal SNP és delécidé/dupli-
kacié elemzést is.

» Teljes exom szekvendlds (whole exome sequencing,
WES) javasolt abban az esetben, ha specifikus gene-
tikai teszt nem all rendelkezésre. A WES egy atfogo
genetikai vizsgalat, mely sordn a genom teljes prote-
in kédolé régidjaban bekdvetkezett DNS valtozasok
kerulnek azonositasra.

> Génpanelek és WES alkalmazasa javasolt abban
az esetben, ha
a tunetek Osszetettek és nem specifikusak

- jelentds molekularis heterogenitast mutaté
betegség gyanuja merul fel

- fejlédésneuroldgiai zavar vizsgalatardl van szo,
példaul szellemi fogyatékossag, fejlédésbeli
elmaradottsag, vagy autizmus spektrum zavar

ATFUTASI IDO MINDEN PANELUNK
ES WES ESETEN:
MINTAERKEZESTOL SZAMITOTT 2-4 HET

MODSZER

Kiindulasi anyag: izoldlt genomi DNS vagy
EDTA-s cs6ben klldott periférias vérminta.

Az exonok teljes kédolé régidjanak és a 3'/5' UTR

régidk szekvenalasa.

RITKA BETEGSEGEK

Eurdpdban ritka betegségnek mindsitenek minden
olyan betegséget, aminek a prevalencidja kevesebb,
mint 1:2000.

A Fold lakossaganak kb. 6%-a érintett a tébb mint
8000 ritka betegség valamelyikével.

A ritka betegségek 70%-a genetikai eredetd, tobbsé-
gUk WES soran detektalhato.

Naprakész, atfogd genetikai szlrés nélkul akar hosszu,
gyotrelmekkel teli évek is eltelhetnek, mire a bete-
gek a helyes diagnézisukat kézhez kapjak.
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Egyedi nukleotid eltérések (SNV), rovid inzer-
ciok, deléciok és koépiaszam eltérések (CNV)
azonositasa.

Varidnsok klasszifikaciéja és annotaciéja (pl. Clin-
Var, COSMIC, HGMD, dbSNP, Varsome) és klini-
kai eredménykozlés.

ATFUTASI
IDO

IBDGXO001 iBio egygénes elemzés 2-3 héten belul
IBDGX002 iBio kis génpanel (2-25 gén) 2-3 héten belul
IBDGX003 Bio kg%??;;géé:)pa”e' 2-3 héten beliil
IBDGX004 iBio nagy génpanel (126 géntdl). 2-3 héten belul
IBDGX005 Bévités iBio teljes exomra 2-3 héten belul
IBDGX006 iBio teljes exom 2-3 héten belul
IBDGX007 iBio teljes exom duo 2-3 héten belul
IBDGX008 iBio teljes exom trio 2-3 héten belul
IBDGX009 iBio teljes exom quadro 2-3 héten belul
IBDGX010 Megmaradt mintak visszakuldése

s Loy

Minden panelunk és teljes exom elemzésiink tartalmazza egyedi nukleotid eltérések (single nucleotide

variant, SNV), inzerciék/delécidok (indel) és képiaszam eltérések (copy nhumber variant, CNV) legmoder-

nebb Ujgeneracios szekvenalasi és egyedi fejleszésii bioinformatikai modszerekkel torténé detekciojat.
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