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Los arrays de NIMGenetics mejoran el rendimiento
diagnostico y reducen la incertidumbre.
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Tipo de variante detectada N2 de casos (n=927) %
Variantes patogénicas 110 10,55
Vanan}e_s probablemente 6 0,57
patogénicas

Hallazgos en muestras prenatales con fenotipos sindrémicos o malformativos.

KaryoNIM® Prenatal posee una tasa de deteccion optima (10,55%) de variantes patogénicas
y reduce las VOUS reduce casi totalmente (0,57%). Las variantes no previamente descritas
se consideraron probablemente patogénicas en base a literatura cientifica, y se incluyen en
el grupo de VOUS*.

(VOUS: Variants of Uncertain Significance).

Descubre las ventajas de trabajar con KaryoNIM®:

El servicio de NIMGenetics alna excelencia humanay tecnologica:

e Los disenos propios de KaryoNIM® estan orientados a
patologia, mejorando la resolucion en las regiones de interés
clinico y disminuyéndola en el resto del genoma. De esta
forma, incrementan el rendimiento diagnostico y reducen las
variantes de significado incierto.

* El especialista dispone de accesibilidad inmediata al equipo
de expertos mas cualificado:
- Mas de 15000 aCGH realizados
- 12 compania en implementar el aCGH en practica clinica
- Miembros de la AEDP, AEGH y CEQA

- Publicaciones internacionales de gran impacto sobre esta
herramienta gendmica
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Tipo de variante detectada KaryoNIM® 180K Autismo (n=903) aCGH 400K (n=1126)

Variante patogénica 13,62% 11,28%

VOUS* 13,07% 22,91%

Porcentaje de casos con hallazgos en pacientes con fenotipos dismarficos y,/o0 TNDs.

En comparacion con un diseino genérico 400K, el KaryoNIM® Postnatal 180K Autismo incremento
la tasa de deteccion de variantes patogénicas en un 17,6% y redujo las VOUS en un 75,5%.
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