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PIONEERS IN REPRODUCTIVE GENETICS

El Test de Compatibilidad Genética permite determinar y evitar el riesgo de tener un hijo con
una enfermedad genética

Uno de cada cien bebés nace con una enfermedad
genética de por vida o que puede causarle la muerte

e Segun un estudio publicado en la revista cientifica Fertility and Sterility una de cada
veinte parejas en edad fértil comparte una mutacion genética que puede transmitir a
sus hijos

e Se estima que hay aproximadamente unas 7.000 enfermedades genéticas raras

e El conocimiento de la medicina personalizada y de la genética, junto al avance en
tecnologia, permite evitar que nazcan nifios con este tipo de enfermedades incurables

e Gracias al Test de Compatibilidad Genética se puede prevenir la aparicién de
enfermedades genéticas incurables en los recién nacidos

Valencia, 15 de septiembre de 2015.- Uno de cada cien bebés nace con una enfermedad
genética rara debido a que aproximadamente una de cada veinte parejas en edad fértil
comparte una alteracion genética que transmite a sus hijos, sin terapias que curen o palien sus
sintomas. Este escenario ya se puede evitar de la mano de la medicina preventiva, que permite
gue los futuros padres conozcan sus alteraciones genéticas recesivas para evitar transmitir a sus
hijos alguna enfermedad rara.

“El conocimiento de la medicina y de la genética junto al avance en tecnologia, permite que
cualquier pareja conozca si hay riesgo o no para evitar que nazcan nifios con este tipo de
patologias”, sefiala el Dr. Julio Martin, director de laboratorio del Test de Compatibilidad
Genética de Igenomix y autor, junto con el Dr. Carlos Simén, Director Cientifico de Igenomix,
del estudio titulado “A Comprehensive Carrier Genetic Test Using Next-Generation DNA
Sequencing in Infertile Couples Wishing to Conceive through Assisted Reproductive
Technologies”, publicado en la revista cientifica Fertility & Sterility®.

En este escenario, y a tenor de las conclusiones planteadas en el trabajo, es importante que los
futuros padres se sometan al Test de Compatibilidad Genética (Carrier Genetic Test o CGT, en
sus siglas en inglés) para saber qué genes tiene alterados cada persona y evitar tener hijos con
algun problema genético raro.

La realizacion de esta prueba incluye el cribado de todas las mutaciones recomendadas por los
colegios profesionales de ginecologia y genética y puede prevenir enfermedades genéticas
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como la fibrosis quistica, la atrofia muscular espinal, la hemofilia A, sindrome de X fragil, beta-
talasemia, entre otras.

El objetivo de este andlisis genético desarrollado por Igenomix es detectar el riesgo de
nacimiento de un hijo enfermo con este tipo de patologias e informar a los futuros padres.
“Aplicar esto en parejas permite prevenir el nacimiento de un recién nacido enfermo”, sostiene
el Dr. Martin.

“En la actualidad, unicamente las parejas con problemas de fertilidad son las que acuden a
consulta, aunque estas enfermedades raras se dan también en la poblacidn general y muchas
podrian ser evitadas”, afiade el autor del estudio.

En este sentido, el especialista advierte que uno de cada cien nifios recién nacidos presenta estas
patologias, “muchas de ellas fatales pudiendo llegar a fallecer en el primer afio o en los primeros
meses de vida”, explica.

Aplicado a parejas en tratamiento de reproduccidn asistida y que requieren donacidn de dvulos,
este test genético permite combinar la informacidn genética de la donante con la del varén. De
esta forma, se escoge a la donante genéticamente compatible para la pareja, puesto que el 85%
de las personas somos portadores de mutaciones recesivas, segun este estudio.

“El test permite, a diferencia de lo que ocurre hasta ahora, utilizar estas donantes para
tratamientos de reproduccién asistida con la condicidn de que el varén de la pareja también se
haga el test; los resultados del varén se comparan a los de la donante y se escoge aquella
donante que genéticamente sea compatible para este paciente”, declara el especialista.

Hasta la fecha, Igenomix ha realizado cerca de 5000 Test de Compatibilidad Genética con el
objetivo de determinar el riesgo de tener un hijo con una enfermedad genética.

Igenomix realizara la secuenciacién completa con el CGT

El CGT es una prueba genética importante, ya que permite determinar el riesgo de tener un hijo
con una enfermedad genética. El test informard sobre si los progenitores son portadores de una
0 mas mutaciones genéticas recesivas y si la comparten o no.

A partir del mes de septiembre, Igenomix realizara el Test de Compatibilidad Genética en sus
instalaciones, lo que permitird a la compafiia espafiola realizar la secuenciacidon completa de mas
de 549 genes correspondientes a mas de 600 enfermedades genéticas. Ademas, actualmente se
esta trabajando en un panel de mds de 3.600 genes que estara listo a principio del afio que viene.

“Hemos desarrollado y validado la tecnologia aqui para ponerlo en marcha. Es un desarrollo
propio que se va a llevar a cabo en Espaia con tecnologia puntera”, apunta el Dr. Martin.



Sobre Igenomix

IGENOMIX es una compaiia de capital espanol que ofrece servicios avanzados en genética
reproductiva. Su gran experiencia y su capacidad de investigacidon avanzada convierten a la
compafiia en uno de los referentes mundiales en este campo, y la avalan para ofrecer soluciones
eficaces y adaptadas a diferentes problemas de infertilidad. Estan presentes en Valencia, Miami,
Los Angeles, Sao Paulo, Dubai y Delhi y cuenta con una plantilla de mas de 150 profesionales.

Mas informacion de la compaiiia en http://www.igenomix.com/es
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