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SECUENCIACION DE NUEVA GENERACION
Desarrollan una nueva tecnologia para mejorar el
diagndstico de la fibrosis quistica
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TWITTER BARCELONA, 22 May. (EUROPA PRESS) -
MENEAME Investigadores del Centre de Regulacié Genomica (CRG), el Institut de
Investigacio Biomedica de Bellvitge (Idibell) y el Quantitative Genomic
TUENTI Medicine Laboratories han desarrollado un ensayo de secuenciacion de
acidos nucleicos --conocida como secuenciacién de nueva generacion--
LINKEDIN para mejorar el diagnostico molecular de la fibrosis quistica (CFTR).
Segun ha informado este miércoles el CRG en un comunicado, el
. estudio, publicado en la revista 'Journal of Medical Genetics', supone un
Relacionadas P P

"paso importante" hacia la traslacién de las tecnologias de secuenciacion y
la bioinformatica en el diagnoéstico médico.

La secuenciacion, combinada con algoritmos bioinformaticos potentes,
consigue una "caracterizacion completa de todos los tipos de mutaciones”,
lo que modifica los paradigmas de los estudios moleculares clasicos.

El Idibell desarrolla un
modelo para ensayar
tratamientos contra la
metastasis cerebral
(Ayer a las 14:29)

"Esto significa una caracterizacion precisa, rapida y econémica de los
genes responsables de las enfermedades genéticas especificas", han
destacado los investigadores, que han resaltado el impacto que suponen
las tecnologias de secuenciacion para las aplicaciones clinicas.

Los investigadores han combinado el enriquecimiento del gen CFTR, la
secuenciacion y el analisis bioinformatico para desarrollar este ensayo,
capaz de diseccionar el gen en cuestion de forma simultanea en 92
pacientes con fibrosis, y en pacientes con trastornos relacionados con esta
enfermedad.

El Hospital de Bellvitge
prueba un nuevo sistema
de diagndstico de cancer
para ambulatorios

(12/02 2 las 12:38) Ello ha permitido identificar todas las mutaciones y variantes --un total de

122--, con una tasa de diagnéstico del 99%, y este método puede ser
faciimente adoptado por laboratorios de diagnéstico molecular.

El Idibell asume las
funciones del disuelto
Biopol'H

18/01 a las 12:36 ) . o ” -
8/ ) La fibrosis quistica es uno de los trastornos genéticos autosémicos
recesivos mas comunes y graves, con una frecuencia de portadores en la

poblacion caucasica de una de cada 25 personas.

La enfermedad afecta a los pulmones, el tracto digestivo, las glandulas

1de?2

canalSALUD
A

STADA

mas salud, mas vida

CHANCE FAMOSOS Y MODA

LHERMAND DF . PAULINA RUBID ASET R
JUE COLATE LLEGO AMNLTCATAS A
ANTANTE

DEPORTES

l N
&)
LA JUVENTUS NEGOCIA EN MADRD'EL
FICHAJE CE HIGUAIN

L a3 eV SENER—

Mas Leidas Mas Noticias

1. Los satélites de la NASA fotografian el
tornado de Oklahoma

2. Detenidos dos fotografos por agredir a
policias

3. lan Somerhalder esta en Londres

23/05/13 10:38



Desarrollan una nueva tecnologia para mejorar el diagndstico ... http://www.europapress.es/salud/noticia-desarrollan-nueva-te...

sudoriparas y el tracto reproductivo en los hombres; desde que hace 20 ensayando para un nuevo papel
~ . . . . ; Interpretara a Christian Grey?
afos se caracterizo el gen --es de los mas ampliamente estudiados-- se ¢ P v

han descrito casi 2.000 mutaciones patogéncias. 4. Accién desatada en el nuevo trailer de Man

of Steel

Seguir a @EP_salud | 10.8K seguidores

5. EA, Ubisoft o Activision preparan la artilleria
para Xbox One

Compartir

6. Un evento césmico cambi6 el clima al final

Enjoy Barcelona seaside - de la Edad del Hielo
(Do you know the best mall in Barcelona Marina? Visit us!
maremagnum.es/SightseeingBarcelona Gestion anuncios [> 7. Cristiano Ronaldo y Pepe celebran con una
. - cena la partida de Mourinho
VIDEOS DESTACADOS I ==
#ﬁ- § 8. Las acciones de Sony se dispararon

e L cemede .
More e s :‘,, . durante la presentacion de Xbox One

| mme 2|
N - 9. Raquel del Rosario se sincera y se hace
I i o una "autocritica" sobre su paso por
Y >4 Eurovision
N >y pvwreg e g by
[T
Y | Portal de Salud
Banaria El Portal de Salud de Europa

-reditada Press es, junto con el Twitter
SEAFORMEC  @EP_Salud, una herramienta
digital desarrollada por los
COMENTARIOS DE LOS LECTORES periodistas especializados en informacion
sanitaria que, dirigidos por Eva Concha,
integran el equipo del Servicio de Salud de la
Agencia de Noticias Europa Press.

Accede con tu cuenta - Crea una cuenta nueva -

COMENTAR ESTA NOTICIA (COMO USUARIO INVITADO)

Firma: (Usuario sin registrar)

Comentar | - Accede con tu cuenta

LA ACTUALIDAD MAS VISITADA EN EUROPA PRESS

CIENCIA

JEAN

Los satélites de la NASA fotografian el tornado  lan Somerhalder esta en Londres ensayando  Accion desatada en el nuevo trailer de Man of

de Oklahoma para un nuevo papel ¢ Interpretara a Christian Steel
Grey?
EUROPA PRESS PORTALES SIGUENOS ENLACES
Contacto Turismo Twitter Eurocopa
Aviso legal Chance Facebook Prima de Riesgo
Catélogo Portaltic Youtube Renta 2011
Edicion para Kindle europapress.tv Tuenti Servicios
europapress.cat Boletin Estado del trafico
fotos.europapress.es RSS

www.europapress.es es el portal de actualidad y noticias de la Agencia Europa Press. Publicacion digital auditada por OJD.
© 2013 Europa Press. Esta expresamente prohibida la redistribucion y la redifusion de todo o parte de los contenidos de esta web sin su previo y expreso consentimiento.

2de?2 23/05/13 10:38



