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ΠΟΡΕΙΑ ΤΩΝ ΜΟΡΙΑΚΩΝ ΑΝΑΛΥΣΕΩΝ

Γενετική Συμβουλευτική

• Αξιολόγηση της κλινικής εικόνας
• Ενημέρωση των ενδιαφερομένων για την πιθανή  

γενετική βάση και την πορεία της ανάλυσης

Γενετική Συμβουλευτική

• Επεξήγηση των μοριακών ευρημάτων στους ενδιαφερόμενους 
• Πιθανή πρόταση συμπληρωματικών αναλύσεων

Επικοινωνία με τον ασθενή  
και τον ιατρό του

Συγγραφή της 
κλινικής αναφοράς 

Απομόνωση 
DNA

Ιατρική εκτίμηση 
των γενετικών 

παραλλαγών

Παρασκευή  
βιβλιοθηκών

Βιοπληροφορική ανάλυση  
των μοριακών ευρημάτων

Ανάλυση Whole Exome 
Sequencing

Clinical Exome 
Sequencing

Αριθμός  
γονιδίων ~20.000 ~6.700

Ποσοστό  
κάλυψης

~97% 
>10x

~95% 
>20x

Μέγεθος  
πληροφορίας ~60 MB ~15 MB

Πιθανότητα  
ανίχνευσης  
μετάλλαξης

~93.2% ~94.1%

Γενετική διάγνωση • Κλινική γενετική • Έρευνα

Λεωφόρος Κηφισίας 302, Χαλάνδρι, 152 32
Τηλ.: 210 68 03 130  •  Fax: 210 68 94 778 
email: info@genlab.gr  •  website: www.genlab.gr

Το εργαστήριο Genesis Genoma Lab στελεχώνεται από γενετιστές 
με ολοκληρωμένη κλινική και εργαστηριακή εμπειρία, παρέχοντας 
ασφάλεια για την ακρίβεια και εγκυρότητα των γενετικών 
αναλύσεων και της κλινικής γενετικής:

• Γενετική συμβουλευτική
• Μοριακός καρυότυπος (aCGH)
• Κυτταρογενετικές αναλύσεις
• Μονογονιδιακά νοσήματα
• Αλληλούχιση επόμενης γενιάς (NGS)
• Μοριακή ογκολογία 
• Whole Exome Sequencing (WES)
• Γενετική της διατροφής
• Μη επεμβατικός προγεννητικός έλεγχος (NIPT)
• Προεμφυτευτική γενετική διάγνωση (PGD) &

Whole 
Exome Sequencing

                Clinical
Exome Sequencing



Whole Exome Sequencing
Ο μοριακός έλεγχος Whole Exome Sequencing επιτρέπει την αλληλούχιση 
της κωδικοποιούσας περιοχής όλων των γονιδίων του γονιδιώματος (~20.000 
γονίδια), η οποία περιέχει το ~85% των μεταλλάξεων που ευθύνονται για την 
εμφάνιση νοσημάτων.

Tα οφέλη του μοριακού ελέγχου Whole Exome Sequencing είναι:

• η ταυτόχρονη ανάλυση πολλών γονιδίων
• τα υψηλά διαγνωστικά ποσοστά
• τα άμεσα και αξιόπιστα αποτελέσματα
• η δυνατότητα γενετικής ανάλυσης του πάσχοντα (Solo) ή του πάσχοντα και 

των γονέων του (Trio)

Ο μοριακός έλεγχος Whole Exome Sequencing ενδείκνυται για ασθενείς με:

• ετερογενή φαινότυπο (π.χ. νοητική υστέρηση, αναπτυξιακή καθυστέρηση, 
επιληψία, μεταβολικές διαταραχές, αυτισμό)

• σύνθετο, μη σαφή φαινότυπο
• αρνητικά αποτελέσματα σε πραγματοποιηθέντες γενετικούς ελέγχους

Στο έντυπο των αποτελεσμάτων του Whole Exome Sequencing 
αναφέρονται:

• περιγραφή του κλινικού φαινοτύπου του εξεταζόμενου
• λεπτομερή περιγραφή της μεθοδολογίας που χρησιμοποιήθηκε
• αναφορά των ανιχνευθέντων γενετικών παραλλαγών βάσει των διεθνών 

οδηγιών ορθής πρακτικής (π.χ. Αμερικανικό Κολλέγιο Ιατρικής Γενετικής)
• εμπεριστατωμένη ιατρική ερμηνεία βάσει του κλινικού φαινοτύπου και των 

μοριακών ευρημάτων
• παραπομπή σε δημοσιεύσεις που υποστηρίζουν τα ιατρικά και επιστημονικά 

αποτελέσματα
• συστάσεις για επιπλέον αναλύσεις/εξετάσεις, σχετικών με συγκεκριμένες 

ασθένειες
• αναφορά του ποσοστού κάλυψης των γονιδίων που σχετίζονται με το 

φαινότυπο του εξεταζόμενου

Clinical Exome Sequencing
Ο μοριακός έλεγχος Clinical Exome Sequencing επιτρέπει την 
αλληλούχιση της κωδικοποιούσας περιοχής ~6.700 γονιδίων, τα 
οποία έχουν συσχετισθεί με γνωστούς κλινικούς φαινοτύπους. 
Περιλαμβάνει ~3.200 σπάνια γενετικά νοσήματα, ενώ για 4.000 
γονίδια  η ανάλυση καλύπτει το 100% της κωδικοποιούσας περιοχής 
τους. 

Από των μοριακό έλεγχο Clinical Exome Sequencing 
ωφελούνται:

• οι θεράποντες ιατροί που αναζητούν επίλυση του διαγνωστικού 
προβλήματος

• οι ασθενείς με μη αναγνωρισμένο κλινικό φαινότυπο και οι 
θεράποντες ιατροί που έχουν να αντιμετωπίσουν ετερογενείς 
φαινοτύπους, όταν η λύση του whole exome sequencing δεν είναι 
προσιτή

• οι ασθενείς με αναγνωρισμένο κλινικό φαινότυπο που αναζητούν 
ένα προσιτό διευρυμένο γενετικό έλεγχο και όχι ένα πάνελ 
συγκεκριμένων γονιδίων

• φαινότυπο του εξεταζόμενου

Ο μοριακός έλεγχος Clinical Exome Sequencing ενδείκνυται 
για ασθενείς με τις παρακάτω διαταραχές:

• μεταβολικές • ογκογενετικές • αγγειακές
• νευρολογικές • δερματολογικές • ενδοκρινολογικές
• αναπαραγωγικές • καρδιαγγειακές • γαστρεντερικές
• αναπτυξιακές • αιματολογικές • μυοσκελετικές
• οφθαλμολογικές • νεφρολογικές • ωτορινολαρυγγικές

Αξιολόγηση των γενετικών παραλλαγών που ανιχνεύονται:

• Βαρύτητα δίνεται μόνο στις γενετικές παραλλαγές που εντοπίζονται 
σε γονίδια που έχουν συσχετισθεί με ανθρώπινες ασθένειες. 

• Στην έκθεση αποτελεσμάτων αναφέρονται μόνο οι παραλλαγές 
που σχετίζονται με τον φαινότυπο του εξεταζόμενου.

• Η παθογονικότητα των παραλλαγών αξιολογείται υπό το πρίσμα 
των παρεχόμενων κλινικών πληροφοριών. 

• Περαιτέρω διαγνωστικοί έλεγχοι συνιστώνται με βάση την κλινική 
εικόνα του ασθενούς και το οικογενειακό ιστορικό της διαταραχής. 

• Δεδομένου του συνεχή εμπλουτισμού των βάσεων δεδομένων, 
είναι δυνατή η επαναξιολόγηση των μοριακών ευρημάτων 
αναλύσεων με αρνητικό αποτέλεσμα μετά το πέρας τουλάχιστον 
6 μηνών.

Τα πλεονεκτήματα του μοριακού ελέγχου Clinical Exome Sequencing 
είναι:

• ιδανική μέθοδος διερεύνησης της γενετικής βάσης τόσο των μονογονιδιακών 
νοσημάτων, όσο και πιο πολύπλοκων φαινοτύπων 

• καλύπτει το >95% των στοχευμένων βάσεων με βάθος ανάλυσης ≥20x
• καλύπτει ±10bp των ιντρονικών περιοχών, ανιχνεύοντας πιθανές διαταραχές 

του ματίσματος του RNA
• τα αποτελέσματα της γενετικής ανάλυσης παρέχονται σε σύντομο χρονικό 

διάστημα
• προσφέρει τη δυνατότητα μοριακού ελέγχου μόνο του πάσχοντα (Solo) ή του 

πάσχοντα και των γονέων του (Trio)
• παρέχει σαφή συμπεράσματα και συστάσεις, συμπεριλαμβανομένης της 

διαφορικής διάγνωσης για τα αρνητικά περιστατικά

Στο έντυπο των αποτελεσμάτων του Clinical Exome Sequencing 
αναφέρονται:

• περιγραφή του κλινικού φαινοτύπου του εξεταζόμενου
• λεπτομερή περιγραφή της μεθοδολογίας που χρησιμοποιήθηκε
• αναφορά των ανιχνευθέντων γενετικών παραλλαγών βάσει των διεθνών 

οδηγιών ορθής πρακτικής (π.χ. Αμερικανικό Κολλέγιο Ιατρικής Γενετικής)
• εμπεριστατωμένη ιατρική ερμηνεία βάσει του κλινικού φαινοτύπου και των 

μοριακών ευρημάτων
• παραπομπή σε δημοσιεύσεις που υποστηρίζουν τα ιατρικά και επιστημονικά 

αποτελέσματα
• συστάσεις για επιπλέον αναλύσεις/εξετάσεις, σχετικών με συγκεκριμένες 

ασθένειες
• αναφορά του ποσοστού κάλυψης των γονιδίων που σχετίζονται με τον φαι-

νότυπο του εξεταζόμενου

Οι ανωτέρω γενετικές αναλύσεις πραγματοποιούνται σε συνεργασία με την εταιρία Centogene 
στη Γερμανία.

           


