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Desarrollan una nueva tecnologia para
mejorar el diagnodstico de la fibrosis quistica

22.05.13 | 15:05h. EUROPA PRESS | BARCELONA

Investigadores del Centre de Regulacié6 Genomica (CRG), el Institut de Investigacio
Biomédica de Bellvitge (Idibell) y el Quantitative Genomic Medicine Laboratories han
desarrollado un ensayo de secuenciacioén de acidos nucleicos --conocida como
secuenciacion de nueva generacion-- para mejorar el diagnéstico 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 "paso importante" hacia la traslacion de las tecnologias de
secuenciacion y la bioinformatica en el diagnéstico 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.

"Esto significa una caracterizacién precisa, rapida y econdmica de los genes responsables de las
enfermedades genéticas especificas", han destacado los investigadores, que han resaltado el impacto
que suponen las tecnologias de secuenciacién 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
simultédnea en 92 pacientes con fibrosis, y en pacientes con trastornos relacionados con esta
enfermedad.

Ello ha permitido identificar todas las mutaciones y variantes --un total de 122--, con una tasa de
diagnostico del 99%, y este método puede ser facilmente adoptado por laboratorios de diagndstico
molecular.

La fibrosis quistica es uno de los trastornos genéticos autosémicos recesivos mas comunes y graves,
con una frecuencia de portadores en la poblacién caucasica de una de cada 25 personas.

La enfermedad afecta a los pulmones, el tracto digestivo, las glandulas sudoriparas y el tracto
reproductivo en los hombres; desde que hace 20 afios se caracterizé el gen --es de los mas
ampliamente estudiados-- se han descrito casi 2.000 mutaciones patogéncias.
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22/05/2013 - EUROPA PRESS, BARCELONA
Investigadores del Centre de Regulaci6 Genomica (CRG), el Institut de Investigacio
Biomedica de Bellvitge (Idibell) y el Quantitative Genomic Medicine Laboratories
han desarrollado un ensayo de secuenciacion de acidos nucleicos --conocida como
secuenciacion de nueva generacion-- para mejorar el diagndstico molecular de la

fibrosis quistica
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Segun ha informado este miércoles el CRG en un comunicado, el estudio,
publicado en la revista 'Journal of Medical Genetics', supone un "paso
importante” hacia la traslacion de las tecnologias de secuenciacion y la
bioinformatica en el diagndstico médico.

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

"Esto significa una caracterizacion precisa, rapida y econdmica 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 andlisis 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.

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
facilimente adoptado por laboratorios de diagndstico molecular.

La fibrosis quistica es uno de los trastornos genéticos autosémicos
recesivos mas comunes y graves, con una frecuencia de portadores en la
poblacién caucasica de una de cada 25 personas.

La enfermedad afecta a los pulmones, el tracto digestivo, las glandulas
sudoriparas y el tracto reproductivo en los hombres; desde que hace 20
afos se caracterizo el gen --es de los mas ampliamente estudiados-- se han
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Desarrollan una reciente tecnologia para optimizar el
diagnostico de la fibrosis quistica
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BARCELONA, 22 Noticias de Salud

Investigadores del Centre de Regulacié Genomica (CRG), el Institut de Investigacié Biomédica
de Bellvitge (Idibell) y el Quantitative Genomic Medicine Laboratories han perfeccionado un
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ensayo de secuenciacion de acidos nucleicos —conocida como secuenciacion de reciente
creacion— para optimizar el diagnéstico molecular de la fibrosis quistica (CFTR).

Segun ha aviso este miércoles el CRG en un aviso, el estudio, divulgado en la revista ‘Journal of
Medical Genetics’, desea decir un “paso trasendente” hacia la traslacion de las tecnologias de
secuenciacion y la bioinformatica en el diagnéstico médico.

La secuenciacion, combinada con algoritmos bioinformaticos poderosos, obtiene una
“caracterizacion enteramente completa de todos los estilos de mutaciones”, lo que modifica
los paradigmas de los estudios moleculares tradicionals.

“Esto simboliza una caracterizacion precisa, vertiginoza y econdmica de los genes
responsables de las enfermedades genéticas especificas”, han subrayado los investigadores,
que han resaltado el impacto que desea decirn las tecnologias de secuenciacion para las
aplicaciones clinicas.

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

Ello ha consentido identificar todas las mutaciones y variantes —un total de 122—, con una tasa
de diagndstico del 99%, y este proceso puede ser sencillamente adoptado por laboratorios de
diagnostico molecular.

La fibrosis quistica es uno de los trastornos genéticos autosémicos recesivos mas frecuentes
y graves, con una frecuencia de portadores en la ciudadania caucasica de una de cada 25
personas.

La enfermedad afecta a los pulmones, el tracto digestivo, las glandulas sudoriparas y el tracto
reproductivo en los hombres; desde que hace 20 afios se caracterizé el gen —es de los mas
largamente estudiados— se han descrito alrededor de 2.000 mutaciones patogéncias.

Fuente: Terra



