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Rentabilidad diagnostica del analisis mediante
ExoNIM®Trio de 404 pacientes, previamente no
diagnosticados mediante otros abordajes

La secuenciacion masiva ha transformado el diagndstico molecular, consiguiendo un incremento significativo en
la identificacion de genes causales de diversas enfermedades de origen genético. Esta mejora ha repercutido
directamente en los pacientes, acelerando los diagnosticos y mejorando su manejo clinico. La aproximacion mediante
secuenciacion del exoma completo (WES, del inglés Whole-exome sequencing) ha demostrado una elevada
rentabilidad diagnostica en el contexto de los trastornos del neurodesarrollo -,

NIMGenetics, compaiiia lider en diagnostico genético, realiza ExoNIM® Trio a partir de los resultados de la secuenciacion de
los 19.000 genes del paciente y de sus progenitores. Esta aproximacion permite la seleccion de variantes con un fenotipo y
un patron de herencia compatibles.

Los resultados obtenidos por NIMGenetics tras la realizacion de WES en trio en 404 pacientes muestran, en aquellos con
discapacidad intelectual sindromica, un rendimiento diagnostico superior al 40%. El conjunto de los datos presentados en
el Congreso de la Sociedad Europea de Genética Humana (ESHG) de 2018 permite concluir que ExoNIM®Trio:
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Las ventajas de ExoNIM®

El servicio de NIMGentics para el diagnostico de la discapacidad intelectual mediante la secuenciacion del exoma completo
constituye un abordaje que combina excelencia tecnoldgica y médico-cientifica.

v Abordaje secuencial adaptado a cada paciente
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v Experiencia acreditada

El equipo de NIMGenetics, que cuenta con mas de 15 facultativos con grado de doctor y mas de 15 técnicos expertos en
genética, esta liderado por miembros acreditados por la Asociacion Espanola de Genética Humana (AEGH).

e Mas de 5000 exomas componen nuestra base de datos.

v' Calidad certificada

Nuestros laboratorios siguen los controles de calidad de la European Molecular Genetics Quality Network (EMQN).

v Asesoramiento

El especialista dispone de accesibilidad inmediata al nuestro equipo de expertos para asesoramiento genético.
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