Estudio del
Sindrome
Hemolitico
Urémico
atipico
(SHUa)

ecugch
Sequencing and molecular diagnostics WWW. S e C U g e n .e S




Analisis genético
aplicado

al diagnéstico
moleculary
tratamiento

del SHUa

Secugen ofrece una
prueba diagndstica que
combina la bdsqueda de
mutacionesy la
caracterizacién de factores
de riesgo y proteccién
frente al SHUa, con un
anélisis que valora los
niveles y actividad de
proteinas del
complemento.

Todo ello con el mayor
rigor cientificoy ético, y
bajo unos estrictos
controles de calidad.

Secugen S.L.

C/ Ramiro de Maeztu 9
Edificio CIB- CSIC
28040 Madrid (Espana)

Tel: +34 91 804 49 05
+3491 804 66 01
Fax:+34 91804 72 93
diagnostico@secugen.es

www.secugen.es

iQué es el sindrome
hemolitico urémico atipico?

El Sindrome Hemolitico Urémico atipico
(SHUa) es una enfermedad genética
ultra-rara, que afecta principalmente a los
rinones. La mayoria de los pacientes con
SHUa presentan recidivas de la enfermedad
y mas de un 50% desarrollan una
insuficiencia renal terminal. El SHUa se asocia
fundamentalmente con mutacionesy
polimorfismos en genes que codifican
proteinas del sistema del complemento
como CFH, MCP (CD46), CFI, CFB, C3, entre
otros.

¢Qué incluye el estudio que
ofrece Secugen de SHUa?

ESTUDIO GENETICO

Secuenciacién masiva (NGS) del panel de
genes: CFH, CFl, MCP (CD46), CFB, C3,
THBD, DGKE, CFP, CFHR1, CFHRZ2, CFHR3,
CFHR4, CFHR5y ADAMTS13.

Andlisis de reordenamientos en regién
CFH/CFHRs.

Genotipado de haplotipos de
riesgo/proteccién en los genes CFH
y MCP (CD46).

Comparacién con base de datos propia.

ESTUDIOS FUNCIONALES

Cuantificacién Elisa/Nefelometria de
niveles de factor H, factor I, factor B.

Cuantificacion citometria de flujo
MCP (CD46), DAF.

Anélisis funcional factor H.
Blsqueda autoanticuerpos anti-factor H.

Adicionalmente se ofrece la secuenciacién
Sanger de los genes CFH, CFl, MCP (CD46),
CFB, C3, THBD, DGKE, CFPy ADAMTS13.
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Ventajas del estudio
genético:

Valor pronéstico de la evoluciéon
del SHUa.

Eleccién de estrategias
terapéuticas.

Seleccion de donantes relacionados
con el paciente.

Facilita el consejo genéticoy la
determinacion de riesgos en los
familiares de los pacientes.

En la realizacién de estos estudios
Secugen cuenta con el asesoramiento
del Grupo de Trabajo en Complemento
y Patologia Renal, referente
internacional en estudios del
complemento, coordinado por el Prof.
Dr. Rodriguez de Cérdobay las Dras.
Lopez-Trascasa y Sadnchez-Corral.
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