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PROGRAMA DE DIAGNÓSTICO 

DISTROFIA MUSCULAR
DE DUCHENNE (DMD)

SI SU PACIENTE PRESENTA ALGUNOS DE LOS SIGUIENTES SIGNOS Y
SÍNTOMAS, DEBERÍA SER ESTUDIADO PARA DESCARTAR

DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE (DMD)1-5

DMD

SOSPECHA
DIAGNÓSTICA DE DMD

 Demora en la adquisición de la 
 marcha y/o del lenguaje
 Caídas frecuentes
 Dificultad para levantarse del piso
 Dificultad para subir y/o bajar 
 escaleras

 Aumento del volumen de las 
 pantorrillas (pseudohipertrofia 
 gemelar)
 Niveles elevados de CPK sérica
 Elevación de las transaminasas

SI SU PACIENTE PRESENTA LOS SÍNTOMAS O SIGNOS DE SOSPECHA
CLÍNICA, PUEDE SOLICITAR EL ESTUDIO GENÉTICO AL PROGRAMA 

DIAGNÓSTICO OFRECIDO POR PTC. 

El estudio consiste en un primer test denominado MLPA que estudia la mayoría de las mutaciones 
responsables de la enfermedad. En los casos en los que el resultado sea positivo se confirma el diag-
nóstico. Para los casos donde el resultado es negativo se realiza secuenciación completa del gen 
DMD (NGS), que evalúa otras mutaciones, como por ejemplo las mutaciones puntuales sin sentido.

COMPLETAR Y 
ENVIAR TODOS LOS 
FORMULARIOS Y 
PROCEDER A LA 
TOMA DE MUESTRA

La muestra analizada consiste en saliva o muestra de sangre. La misma será procesada por 
el Laboratorio. Usted debe solicitar el kit al email fmartinez@genometrics.cl o al teléfono 

+56 22 400 3886. La muestra será retirada cuando Usted lo solicite al mismo email.

SOLICITUD DE KIT 
DIAGNÓSTICO

PUEDE SOLICITARLO 
Y PERSONAL DE 
GENOMETRICS LE 
FACILITARÁ EL KIT.

En PTC Therapeutics disponemos de un Programa Diagnóstico sin costo para
estudiar genéticamente al paciente para Distrofia Muscular de Duchenne (DMD)
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