PERCHE SCEGLIERE
IL NOSTRO TEST

Refertazione affidabile in soli 30
giorni e validata da un team esperto

Analisi basata sulle piu recenti
linee guida internazionali

Consulenza genetica prima
e dopo il test

Adatto a pazienti pediatrici e adulti

Copertura genetica ampia
e tecnologie di ultima generazione

La nostra sinergia strutturale garantisce
un supporto completo evitando quella che
possiamo denominare “odissea diagnosti-
ca’, caratterizzata da complicati iter clinici
sconfortanti, privi di risultati certi, tra diversi
centri e servizi di diagnosi genetica.

Scegliere ALTAMEDICA significa optare
per un’assistenza integrata e di alta
qualita.

Per consultare I’elenco completo
dei geni analizzati (qui non riportabili)
visitare il sito www.genetica.it
o inquadrare il QR Code

Per richiedere informazioni
contattare il referente di zona

Innovazione, precisione, umanita:
questa e la nostra genetica medica

ALTAMEDICA
ROMA MILANO
(zona Parioli) (zona Duomo)
Viale Liegi, 45 L.go Schuster, 1
Tel. 06 85 05 Tel. 02 8699 60 54

www.altamedica.it

www.altamedicamilano.it
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TEST DELLESOMA
LA GENETICA CHE FA CHIAREZZA

UN TEST AVANZATO PER LA DIAGNOSI
DELLE MALATTIE GENETICHE RARE E COMPLESSE



COS’E IL TEST
DELL’ESOMA

Il test dell'esoma clinico & un'indagine genetica avan-
zata che analizza la parte del DNA responsabile della
produzione delle proteine: gli esoni, ovvero la porzione
codificante del genoma.

In questa regione si concentrano circa I'85% delle varianti
responsabili delle malattie genetiche note.

L'indagine prevede I'analisi di circa 20.000 geni.

Il test permette di individuare variazioni che
possono spiegare sintomi complessi o patologie
non ancora diagnosticate.

A CHI E CONSIGLIATO

Il test dell'esoma clinico € indicato quando si sospetta
una malattia genetica ma gli esami precedenti
non hanno portato a una diagnosi precisa.

E particolarmente utlle in presenza di:

Difetti congeniti multipli

Epilessie ad esordio precoce

Malattie rare

Quadri clinici complessi non ancora diagnosticati
Ritardi dello sviluppo neuropsicomotorio

Storia familiare sospetta di patologie ereditarie

Il test puo essere richiesto da un medico
specialista o dopo una consulenza genetica.

WWW.GENETICA.IT

COME FUNZIONA
IL TEST DELLESOMA

GGTACA TACGGG
CGTATA CGCGAT
TTAGGC GATCAC,

230

GIORNI

RACCOLTA DEL CAMPIONE

Prelievo di sangue

ANALISI GENETICA

Sequenziamento tramite tecnologia
NGS (Next Generation Sequencing)
di circa 20.000 geni

INTERPRETAZIONE CLINICA

Valutazione delle varianti genetiche
riscontrate da parte del team
multidisciplinare (genetista, clinico)
con I'utilizzo di tool bioinformatici
avanzati

REFERTO DETTAGLIATO

Consegna entro 30 giorni lavorativi,
accompagnato da una consulenza
genetica

DISPONIBILE ANCHE IN MODALITA “TRIO”
(analisi simultanea del paziente e dei genitori)

per una maggiore accuratezza

interpretativa.

COSA OFFRE
IL TEST DELLESOMA

Il test dell'esoma rappresenta una risorsa fondamentale
per la diagnosi genetica e puo avere un impatto decisivo
nella gestione clinica del paziente.
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Maggiore accuratezza
diagnostica

Permette di identificare mutazioni anche rare o
nuove, associate a malattie ereditarie.

Riduzione dei tempi e
dei costi diagnostici

Evita esami invasivi o inutili e abbrevia il
PErcorso Verso una diagnosi corretta,

Supporto clinico al medico

(Guida la scelta delle terapie, il monitoraggio € la
presa in carico multidisciplinare.

Il Sequenziamento dell’Esoma é

@)

clinicamente rilevante per:

Cancro ereditario
Neurologia
Cardiologia
+ Malattie rare
Malattia metabolica
§ Endocrinologia
Otorinolaringoiatria
Nefrologia

Disturbi genetici della vista

WWW.GENETICA.IT
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