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SOBRE EL TEST DE PORTADORES

El test de portadores que ofrece ICM es el mas completo del mercado estudiando las enfermedades recesivas o ligadas al X mas
graves y mas prevalentes. Es un test genético de cribado o screening.

Las enfermedades recogidas en este estudio incluyen también la Atrofia Muscular espinal y el sindrome de X fragil.
La sensibilidad del test es del 98%.

Segln la OMS, la prevalencia de estas enfermedades es de 1 cada 100 personas nacidas vivas.

Fibrosis quistica 1 decada
Atrofia Muscular Espinal 1 decodo
Poliquistosis renal autosomica recesiva 1 decada
Sordera hereditaria no sindrémica 1 decada
Mucopolisacaridosis 1 decada
Anemia falciforme 1 de cada
Enfermedad de Gaucher 1 decado
Sindrome de X fragil 1 decada
R-Talasemia 1 decadao

TECNOLOGIA APLICADA

La metodologia aplicada es la secuenciacion de nueva generacion (NGS), realizandose posteriormente un analisis
bioinformatico de los datos obtenidos.

No se detectan inversiones, deleciones o duplicaciones mayores a 20 nucleédtidos. Los mosaicos germinales no se detectan
mediante este andlisis.

Un resultado negativo en los genes estudiados no excluye la aparicién de una mutacion de novo en la descendencia.
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