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)) LA MAGGIOR PARTE DELLE PERSONE NON SA DI ESSERE PORTATORE DI

MALATTIE GENETICHE EREDITARIE FINCHE NON NASCE UN FIGLIO AFFETTO.

PER TALE RAGIONE IL CARRIER SCREENING (O ANALISI DEL PORTATORE) E
CONSIGLIATO ALLE COPPIE CHE DESIDERANO AVERE FIGLI.

) , PATTERN AUTOSOMICO RECESSIVO
@, Le malattie genetiche sono oltre 6000 ® O
;“ e molte ancora sconosciute.
’: Le malattie genetiche causano I'1-2% PORTATORE PORTATRICE
g didisabilita gravi neonatali.
r’: L'Istituto Diagnostico Varelli propone v 4| v &
": un'analisi ad ampio spettro per le patologie “
enetiche ereditabili.
gy o
’: Il momento ideale per sottoporsi a questa
;'0\. tipologia di esami & la fase preconcezionale.
#N Carrier Screening identifica mutazioni o O
:: correlate a patologie recessive o X-linked, SR Sl
gy Per le quali i futuri genitori anche se portatori
® sono clinicamente asintomatici. Xy XX

Perché el e

Carrier Screening & importante?




L'analisi delle CNV (copy numbers variants) &
fondamentale nello studio delle malattie ereditarie,
tuttavia si tratta di una procedura molto complessa.
Thermofisher ha progettato questo test per garantire
un'analisi CNV solida e accurata (oltre all'analisi SNV)
per ottimizzare l'individuazione dello stato del
portatore con un’altissima risoluzione.

Le varianti genetiche di alcune gravi patologie
possono essere difficili da rilevare con metodica
NGS (Next Generation Sequencing) e pertanto
richiedono tipicamente test aggiuntivi.

Il nostro test consente di rilevare in una sola analisi
anche queste patologie (ad esempio SMN1 e SMN2
per l'atrofia muscolare spinale).
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INDAGATE

TRA LE PATOLOGIE PIU FREQUENTI INDAGATE VI SONO:

418

PATOLOGIE

LE INFORMAZIONI FORNITE DAL CARRIER SCREENING

SONO FONDAMENTALI PER:

PIU SICUREZZA
PER FUTURA GRAVIDANZA

@ TEST PREVENTIVO

IDEALE NEI PERCORSI
DI FECONDAZIONE IN VITRO

IDEALE PER DONATORI
DI SEME E DI OVOCITI

Inquadra con la fotocamera
del tuo smartphone

il QRCODE e scopri tutte

le patologie identificate.



