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SECUENCIACION POR SANGER 



2h/200km/500$ 

2/2.000/500$ 

4/15 dias/1000$ 

25.000/15 dias/1.000$ 

SECUENCIACION DE NUEVA GENERACION 



PLATAFORMAS DE SECUENCIACION 

454 LIFE CYCLER 

OXFORD NANOPORE 

SOLID ILLUMINA 

ION TORRENT-PGM 



BIOINFORMATICA 
•Alinear las secuencias 
•Extraer las variantes 
•Anotar las variantes 
•Filtrar los resultados 

wet lab 
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AFG3L2 TTBK2 SYNE1 FLVCR1 WFS1 GBA2 

CACNA1A ANO10 TDP1 FOLR1 ZNF592 KCND3 

FGF14 APTX CYP27A1 GOSR2 POLG FAM36A 

ITPR1  CABC1 HEXA KCNJ10 GRM1 ABCB7 

KCNA1 KIAA0226 HEXB OPHN1 ATP8A2 ATCAY 

KCNC3  MRE11A AAAS PIK3R5 DNMT1 DARS2 

PDYN MTPAP AARS RELN WDR81 SLC2A1 

PRKCG  SACS       AP1S2 RNF170 SYT14 

SPTBN2 SETX  CASK SLC9A6 VAMP1 

TGM6 SIL1 VLDLR SRD5A3 PRRT2 

Referrals are accepted from Clinical Geneticists, Neurologists and Paediatric Neurologists for patients 

who have had the standard testing for Spinocerebellar ataxias 1-3, 6, 7, 17 and Friedreich ataxia. For 

late onset cases we also recommend testing for FX-TAS. We aim to report routine diagnostic tests 

within 80 days and the cost of the Ataxia NGS panel is £1173.00. 

Laboratory Contact 

Dr Penny Clouston Tel: 01865 225592 

penny.clouston@ouh.nhs.uk 



Estudio de genética mitocondrial con NGS 

Enfermedades mitocondriales: 
-mutaciones puntuales 
-deleciones, duplicaciones 

Trastornos mitocondriales 
S. Fatiga crónica 
HiperCKemia 
Intolerancia ejercicio 
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exonic PLA2G6 nonsynonymous SNV PLA2G6:NM_003560:exon16:c.C2221T:p.R741W 0.01 0.968233 

exonic PLA2G6 synonymous SNV PLA2G6:NM_003560:exon11:c.C1494T:p.I498I     

exonic PLA2G6 nonsynonymous SNV PLA2G6:NM_003560:exon11:c.C1435G:p.H479D 0.01 0.964521 

I:1 I:2 

II:1 II:2 II:3 

I:1 I:2 

II:1 II:2 II:3 



exonic PLA2G6 nonsynonymous SNV PLA2G6:NM_003560:exon16:c.C2221T:p.R741W 0.01 0.968233 

exonic PLA2G6 synonymous SNV PLA2G6:NM_003560:exon11:c.C1494T:p.I498I     

exonic PLA2G6 nonsynonymous SNV PLA2G6:NM_003560:exon11:c.C1435G:p.H479D 0.01 0.964521 

I:1 I:2 

II:1 II:2 II:3 

I:1 I:2 

II:1 II:2 II:3 



I:1 I:2 

II:1 II:3 



Herramienta diagnóstica que es: 
no invasiva 
económica 
tiempo de realización corto 

1er nivel de screening de pacientes con miopatías 
 
Aplicabilidad en casos “no genéticos” 
 
Medicina personalizada 

Un escalón más en el diagnóstico 
Interacción de genes/hallazgos incidentales/farmacogenómica 

Programas de pacientes sin diagnóstico 



Muchas gracias 


