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WILSON Estudi genetic de la malaltia de Wilson

LI

Secci6: Genética
Metode: NGS
Tipus mostra: Sang
Quantitat mostra: 3 mL

Contenidor: T. LILA EDTA 3 mL

Termini de lliurament: 30 dies

La malaltia de Wilson o degeneracié hepatolenticular és una malaltia hereditaria
autosomica recessiva amb una incidencia d “‘aproximadament 1 nou cas per cada
30.000 persones en la majoria de zones del planeta, i amb una preponderancia en la
Informacié poblacié masculina.
clinica:
Es caracteritza per una acumulacié de coure en els teixits, que es manifesta amb
simptomes neurologics i hepatopaties. La taxa estimada de portadors heterozigotics
és d “aproximadament 1 sobre 100, que significa que 1 de cada 100 persones sén
portadors asimptomatics d ‘aquesta mutacid.

Motius rebuig: - Imprescindible 3 mL
- Es necessita resum d"historia clinica i consentiment informat del pacient
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