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Dirigido al diagnéstico genético d
los trastornos del neurodesarrollo
la epilepsia, a través de la utilizaci
secuencial de los arrays CGH y la

secuenciacion masiva. Coste-efectividad

NIMintegra® NEUROpediatria es un
abordaje integral, preciso, rapido y fiable.

Permite obtener un diagnéstico genético,
especialmente en aquellos casos con
resultados negativos previos.

Rendimiento diagnostico
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“Conocer y entender la causa de las enfermedades de origen genético es la clave”

Para dirigir el

tratamiento y manejo
del paciente

Para el paciente
y su familia

e Establecer un pronéstico.

¢ Anticipacion a enfermedades
asociadas.

e Evitar pruebas diagndsticas
innecesarias.

Las enfermedades genéticas de alta
complejidad diagnostica requieren una

solucion integral:
NIMintegra® NEUROpediatria

e Adaptacion a la enfermedad.
e Facilitar el consejo genético.

¢ Acceso a ayudas de fundaciones
y servicios sociales.

NIMGenetics dispone de un equipo multidisciplinar con
experiencia acreditada en la interpretacion clinica de las
herramientas gendémicas, proporcionando:

¢ Informe clinico de facil interpretacion
¢ Asesoramiento genético al especialista
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Trastornos del Espectro Autista (TEA)

Discapacidad Intelectual (DI)

Diagn()stico genético de la Retrasos del Desarrollo
epilepsia y los trastornos
. ¢Se trata de un paciente con signos y sintomas caracteristicos
del neurodesarrollo:
un enorme reto de un sindrome especifico?
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Epilepsia

¢Se trata de un paciente epilepsia asociada a TND,
alteraciones congénitas o espasmos infantiles?
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¢Presenta el paciente una clinica compatible con encefalopatia epiléptica de
inicio precoz, epilepsia nocturna del I6bulo frontal, malformaciones del SNC,
epilepsia mioclonica juvenil, epilepsia mioclonica progresiva,...?
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NIMGenetics ofrece
diversas aproximaciones
para poder dirigir el
diagnostico genético en
funcion del fenotipo del
paciente.

(1): Consultar diferentes aproximaciones
de KaryoNIM / (2): Consultar diferentes
aproximaciones de ExoNIM Dirigido.
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Array CGH para el diagnostico genético

“Nuestra experiencia
y nuestros disenos, al
servicio del paciente

neuropediatrico”
. o . Asesoramiento Bajos tiempos de
Disenos Propios e
especializado respuesta

SPara qué? ¢Para quién? ¢Por qué?
Herramienta genética para la El array CGH es la tecnologia de * Elimina la subjetividad en la
identificacion de deleciones y eleccion para la mayoria de los interpretacion.
amplificaciones a lo largo del genoma. pacientes con *3: « Hace visible lo invisible a las

* Discapacidad intelectual técnicas convencionales.

e Autismo ¢ Optimiza los tiempos de respuesta.

e Trastornos del desarrollo
e Sindromes polimalformativos
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Ponemos el foco
donde interesa

NIMGenetics adapta los disenos y la resolucion de los
arrays CGH a las necesidades de cada paciente.

Sindromes
Indicaciones polimarfomativos
con o sin DI

308 regiones OMIM
Fundamento y cobertura a lo largo del

genoma
Resolucion media minima
Regiones sindrémicas 100 kb
Genes criticos 50 kb
Resto del genoma 350 kb

Sindromes
polimarfomativos con o
sin DI y otros TNDs

Incremento de la
resolucion en las regiones
seleccionadas en
KaryoNIM® Postnatal 60K

75 kb

40 kb

100 kb

180k Autismo
TEA y TNDs

KaryoNIVI® Postnatal 180K
+

140 genes asociados a
TEA

75 kb

Dismorfologia: 40 kb
TEA: 15kb

100 kb

NIMGenetics dispone KaryoNIM® Postnatal 400K para cuando sean necesarios estudios de alta resolucioén, con una

cobertura de 25 Kb en todo el genoma.



140 genes asociados a TEA incluidos en KaryoNIM® Postnatal 180k autismo

Cromosoma : Gen N° OMIM Cromosoma : Gen N° OMIM Cromosoma :Gen N° OMIM
1 CAMTAL 611501 3 CNTN4 607280 7 DPP6 126141
1 RERE 605226 3 CNTNG 607220 8 MCPH1 607117
1 RIMS3 611600 3 TBC1D5 615740 8 MSR1 153622
1 ZSWIM5 3 ATXN7 607640 8 CHRNB3 118508
1 AGBL4 616476 3 FOXP1 605515 8 CHD7 608892
1 NFIA 600727 3 NLGN1 600568 8 VPS13B 607817
1 RBM8A 605313 4 TNIP2 610669 8 EXT1 608177
1 CAMSAP1L1 613775 4 ARHGAP24 610586 8 ZNF517
1 DISC1 605210 4 DAPP1 605768 9 KANK1 607704
1 CHRM3 118494 5 SEMA5SA 609297 9 SLC24A2 609838
2 PXDN 605158 5 CTNND2 604275 9 ANXAL 151690
2 SNTG2 608715 5 NIPBL 608667 9 ASTN2 612856
2 MYT1L 613084 5 MEF2C 600662 9 EHMT1 607001
2 SPAST 604277 5 McCC 159350 9 STXBP1 602926
2 NRXN1 600565 5 NSD1 606681 9 TSC1 605284
2 CNTNAPS 610519 6 DUSP22 616778 10 UPF2 605529
2 NCKAP5 608789 6 KHDRBS2 610487 10 BTAF1 605191
2 EPC2 611000 7 NXPH1 604639 10 DYDC1 615154
2 MBD5 611472 7 ICAL 147625 10 DYDC2
2 GPD2 138430 7 AUTS2 607270 10 PTEN 601728
2 SCN7A 182392 7 LEP 164160 10 FGFBP3
2 SATB2 608148 7 FOXP2 605317 10 ATRNL1 612869
2 MAP2 157130 7 CADPS2 609978 11 ELP4 606985
2 DOCK10 611518 7 GRMS8 601116 11 DAGLA 614015
2 TM4SF20 615404 7 POT1 606478 11 NRXN2 600566




140 genes asociados a TEA incluidos en KaryoNIM® Postnatal 180k autismo

Cromosoma : Gen N° OMIM Cromosoma : Gen N° OMIM Cromosoma :Gen N° OMIM
604102 16 RBFOX1 605104 X ASMT 300015
P . i RNPSl ............... e . ; SYAPl ...........................................

. = KCTD13 ............. v ; CDKL5 300203 ........
P . o CDHS ................. pn x DDX53 ..........................................
Py . - HYDlN ................ e ; SYNl ........................ 313440 ........
p . = GAN ................... p ; FGDl 300546 ........
pme . o YWHAE ............... e ; PHFS ......................... 300560 ........
P . - SMG6 ................ pp ; MAOB ....................... 309860 ........
pos . - MYH4 ................ S ; ARHGEF9 300429 ........
e . - NF1 ................... pnn ; PCDng .................... 300460 ........
P . - SLC38A10 .......... pop ; DCX .......................... 300121 ........
P . - BAIAP2 ............... P ; SLCGAS 300036 ........
P . o TCF4 .................. fe ; AFF2 ......................... 300806 ........
P . i SAEl ................. o ; MECP2 ...................... 300005 ........
po . - LIN7B ................ o ; TMLHE ............... 300777 ........
Py . i SYT3 .................. f
Fp . i ZNF8 194532 ........
o . 5 PLCBl 607120 ........
PP . 5 PTPRT 608712 ........
S . 5 CECR2 607576 ........ Para conocer el listado
609748 ’ 22 GNBlL 610778 ....... de sindromes y/o genes
Py s —— incluidos en toda la gama
605564 22 de KaryoNIM® Postnatal,
602119 22 L consulte nuestra pagina web.

16 CREBBP 600140 22 SHANK3 606230




ExoNIM®

Secuenciacion masiva del exoma para el diagnéstico
genético

Analisis orientado clinicamente,
a partir de bases de datos
profesionales y la literatura

Alta Rentabilidad Base de Datos bronia
Diagnostica *¢ prop

reciente
¢Para quién? ¢Para qué?
Para el diagnéstico de enfermedades Identifica la mutacion o mutaciones * Facilita el diagnéstico diferencial de
mendelianas genéticamente que explican la enfermedad de un sindromes relacionados.
heterogéneas individuo o, en ocasiones, de toda una . ) _
: familia. * |dentifica mutaciones en pacientes

con presentaciones parciales o
atipicas.
* Acelera el estudio de enfermedades
“La secuenciacion del exoma es actualmente la tecnologia de genéticamente heterogéneas.
eleccion para el estudio de enfermedades caracterizadas por un
fenotipo inespecifico o de alta heterogeneidad genética”+°



Optimizamos la

ExoNIM® rentabilidad
diagnostica

Anadlisis basado en cuatro diferentes

aproximaciones, a partir de la secuenciacién

simultanea de los 19.000 genes del paciente.

Fenotipos asociados a Diagnéstico diferencial Epilepsia sindrémica,
Indicacion muiltiples genes* . o sfndrpmes no sindrérrjiga, TEA y enfermedades raras
(*) consultar listado en nuestra web pollma_lformatlvos, T.ND y neurqmetabo_llca ©
fenotipos inespecificos mitocondrial

19.000 genes

Genes seleccionados por Identificacién de mutaciones en

141 genes asociados a

Analisis su asociacion al sindrome 5.700 genes OMIM” enilepsia funcién del fenotipo del paciente
a estudio pilep y la informacién genética de los
progenitores.
Gran flexibilidad para la Se puede combinar con Elevada rentabilidad
Consideraciones combinacién de miiltiples - o ExoNIM® Dirigido diagnostica
ial neles virtuales Segunda opcion de analisis ) . -
especiales [E] tras ExoNIM® Dirigido. en casos de patologias NIMGenetics ha Identificado las
o . . concurrentes o fenotipos mutaciones causales en méas
Diseno de paneles “ad hoc”. solapantes. del 40% de los casos.
° ini o
Ampliaciones a - Plus Epilepsia « Trio " Clinico
otros ExoNIM® p priep e Trio
e Trio

Los datos de secuenciacion de los 19.000 genes almacenados, estan disponibles para un nuevo analisis
ante la aparicion de nuevos sintomas, redefinicion del fenotipo o descripcion de nuevos genes implicados
en la patologia de estudio.



ExoNIM®

Paneles virtuales* de ExoNIM® Dirigido al diagnodstico genético de los TND y a la epilepsia:

Ataxias 1 VP36

Rasopatias

Sindrome de Angelman y sindromes incluidos en el diagndstico diferencial

Sindrome de Cornelia de Lange

Pruebas complementarias
disponibles en NIMGenetics:

e Estudios de portadores

e Estudios de gen unico: Sanger,
MLPA, expansiones de tripletes

* Otros estudios de NGS

Sindrome de Donnai-Barrow

Sindromes de obrecrecimiento y macrocefalia i VP96

Para listado completo de estudios

(*): Para listado completo de paneles virtuales o informacion relativa a los genes incluidos y coberturas, contactar dlSpOﬂIb|eS, contactar con
con NIMGenetics. NIMGenetics.




v—v--“

MUESTRA Y CONDICIONES DE ENViO

Sangre periférica: 1-2 tubos con EDTA.
Para otras muestras, consultar.

ics recoge la muestra
| lugar de la extraccion.
s centros concertados.
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New Integrated Medical Genetics

Por qué NIMGenetics

) * La calidad de KaryoNIM® y ExoNIM® esta certificada a
través de Agilent ® y Thermo® (Certified Service Providers).

e Mas de 30.000 pruebas realizadas de arrays CGH vy

- 3 !
yr secuenclacion masiva.
)

* Informes de KaryoNIM® y ExoNIM® calificados como
‘ excelentes por lideres de opinibn en neuropediatria y
genética clinica.

e Compania liderada por un equipo multidisciplinar altamente
i cualificado, que sirve de apoyo al especialista, ofreciéndole
asesoramiento pre y post-test.

e Miembros acreditados por la Asociacion Espanola de
Genética Humana (AEGH) y participacion activa en la
European Quality Assessment (CEQA) y la  European
Molecular Quality Network (EMQN).

' ) 1 ' [} ‘ [ 3 ’. i ' ¥ | * Soluciones integrales. NIMGenetics dispone de una amplia
‘ 'S & ’ ‘ % cartera de pruebas de genética molecular para cubrir las
' i | necesidades de cada paciente. Nuestra disponibilidad de
pruebas crece con nosotros.
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New Integrated Medical Genetics
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“The European Molecular Genetics Quality Network

MADRID

Parque Cientifico de Madrid

Faraday, 7 (Campus de Cantoblanco)
28049 Madrid

Tel.+34 91 037 83 54

BRASIL

Rua Elvira Ferraz, n°250, Cj. 211.
Itaim - Sao Paulo, SP

CEP: 04552-040

Tel. +55 11 3044 1813

MEXICO

World Trade Center

Montecito, 38 - Piso 35 - Oficina 10

Col. Napoles - 03810 Ciudad de México
Tel. +52 55 68232076

PORTUGAL

Complexo Interdisciplinar da Universidade de Lisboa

Salas 2.12 e 2.14

E Avenida Prof. Gama Pinto n° 2, 1649-003 Lisboa
a Suma de Todos Tel. +351 932 34 80 32

B comunidad de Madrid

NIMGenetics es un centro de Diagndstico Genético
autorizado por la Consejeria de Sanidad y Consumo
de la Comunidad de Madrid, inscrito en el Registro

correspondiente con el N° CS 10673
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