QUE ES LA FIBROSIS QUISTICA? CUAL ES SU CAUSAZ?:

La Fibrosis Quistica (FQ) es una enfermedad genética de herencia autosomica recesiva, caracterizada por disfuncion de las
glandulas de secrecion exocrina. El defecto fundamental se debe a la falla en la secrecion celular de cloro.

El gen responsable del defecto se encuentra localizado en el cromosoma 7; el mismo codifica una proteina denominada
Reguladora de Conductancia de Transmembrana de Fibrosis Quistica (CFTR, por su sigla en inglés): un canal activado por
AMP ciclico que conduce el cloro a través de las membranas de las células epiteliales y que regula otros canales.

Resulta esencial confirmar el diagnéstico de FQ en el momento oportuno y con alto grado de adecuacion, para evitar pruebas
innecesarias, proveer tratamiento adecuado, asesoramiento genético y asegurar el acceso a servicios especializados.

ESTUDIOS GENETICOS

El Laboratorio Genia ha desarrollado estudios genéticos, utilizando tecnologias de Ultima generacion, para la deteccion
de mutaciones en el gen CFTR. Estos estudios complementan el diagndstico clinico y pruebas de laboratorio y ayudan al
profesional médico a confirmar la enfermedad.

e Determinacion de 50 variantes causantes de Fibrosis Quistica.

Se determinan 49 mutaciones causantes de la enfermedad y la secuencia de la regiéon del intron 8 proxima al exén
9 con repetidos TG y un poli-T. El andlisis es bioinformatico y se emite un informe con presencia o ausencia de
mutaciones en cuestion.

e Secuenciacion completa del gen CFTR.

Se utiliza Secuenciacion de Nueva Generacion — NGS-

El andlisis es bioinformatico y se emite un informe completo con interpretacion de mutaciones e informacion relevante de las
bases de datos.

e Estudio para determinar la presencia de grandes deleciones en el gen CFTR causantes de Fibrosis Quistica. Se realiza a
través de la técnica de MLPA, se acompana de un informe completo.

e Estudio para detectar la presencia de la mutacion que porta un familiar directo en el gen CFTR, causante de Fibrosis Quistica.
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