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Genetyczne badanie
przesiewowe

dla niemowlat

i matych dzieci

Test INFANO jest genetycznym badaniem profilaktycznym w zakresie 74 choréb,

uwarunkowanych genetycznie, spowodowanych nieprawidtowosciami w 121 genach.

Choroby te sq czesto grozne dla zdrowia i zycia dziecka, a nie dajq objawdéw w pierwszych
miesigcach zycia.

Celem badania jest identyfikacja choroby przed wystapieniem jej objawdw klinicznych, co umozliwia szybkie rozpoczecie
leczenia i zapobiegnie nieodwracalnym zmianom oraz powaznym powiktaniom wynikajacym ze zbyt pdznej diagnozy.

Przesiewowe badanie genetyczne INFANO wykrywa 74 wybrane choroby wrodzone
za pomoca badan genetycznych nowej generacji NGS.
» wieksza precyzja informacji +
» rozszerzenie standardowego biochemicznego badania przesiewowego noworodkow
» ograniczenie kosztow badan potwierdzajacych wstepna diagnoze
» zainicjowanie procesu precyzyjnej diagnostyki genetycznej rodziny

Wybdr gendw objetych analiza z uzyciem sekwencjonowania nowej generacji (ang. NGS) zostat przeprowadzony na podstawie aktualnej
wiedzy dotyczacej podioza genetycznego choréb o dobrze udokumentowanym znaczeniu diagnostycznym i potencjale w zakresie
profilaktyki/lub leczenia.

WSKAZANIA DO WYKONANIA BADANIA INFANO

* historia rodzinna - choroby uwarunkowane genetycznie lub o niewiadomym podiozu;

* incydenty zgondw w wieku dzieciecym lub zgondw z niewyjasnionych przyczyn;

* profilaktyczne, przesiewowe badanie przeprowadzane u dziecka bez objawdw choroby w celu wychwycenia
wrodzonych schorzen, niemozliwych do wykrycia w czasie rutynowego badania lekarskiego.

ZAKRES BADANIA INFANO

* Zasadniczy raport badania obejmuije 121 genéw (odpowiadajacych za 72 jednostki chorobowe) sa to m.in.: choroby metaboliczne;
choroby neurologiczne (rdzeniowy zanik miesni SMA, drgawki pirydoksynozalezne, niedobdr transportera glukozy typu |,
stwardnienie guzowate); niedobory odpornosci; choroby krwi i narzadu wzroku; choroby wskazane przez ACMG (American College of
Medical Genetics and Genomics) jako istotne dla zycia i zdrowia, w kierunku predyspozycji do nowotwordw wieku dziecigcego, zaburzen
sercowo naczyniowych; inne choroby dla ktérych istnieje mozliwos¢ terapii/profilaktyki, w tym mukowiscydoza, hipertermia zfosliwa i
inne.

Raport Zasadniczy zawiera petna diagnostyke w kierunku SMA

® Opcjonalny raport (dodatkowo platny) to dodatkowo przeprowadzona analiza metoda MLPA genéw DMD (dystrofia miesniowa
Duchenne’a/Beckera) oraz CYP2 | A2 (wrodzony przerost kory nadnerczy).
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KONSULTACJA LEKARSKA

Podczas konsultacji lekarz wspdlnie z rodzicami ustala zakres
badania oraz wypetnia Formularz zlecenia z deklaracja
$wiadomej zgody na wykonanie przesiewowego badania
genetycznego INFANO.
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POBRANIE MATERIAtU DO BADANIA
Oferujemy unikalny —zestaw pobraniowy umozliwiajacy
nieinwazyjne i bezbolesne pobranie materiatu. W przypadku
niemowlat i mafych dzieci pobierany jest wymaz z wewnetrznej
strony policzka, ktéry moze zosta¢ pobrany samodzielnie
w domu przez rodzicdw. Materiat do badania (wymaz,
krew zylna) moze zosta¢ pobrany przez personel medyczny
w  kazdym Punkcie Pobran DIAGNOSTYKI Przyjaznym
Dzieciom. Badanie mozna wykona¢ réwniez z  krwi
pepowinowej.

(zespot ekspertow)

s

Wuynik
badania

G

Dziatania
profilaktyczne
i terapeutyczne
w praypadiu wykrycia
ruzuka choroby genetycznej

konsultacja
lakarska

Analiza

80

© © 0 0 0000000000000 0000000000000000 000 00

WYNIK BADANIA INFANO

® Dostepny w terminie maksymalnie 6 tygodni od przyjecia materiatu.
Informacja o wyniku nieprawidtowym bedzie przekazana niezwtocznie,
nawet przed przygotowaniem petnego raportu diagnostycznego.

* Diagnostyczny wynik badania, potwierdzany za pomoca
sekwencjonowania Sangera

* Raportowanie wykrytych wariantéw genetycznych, ich typu, lokalizacji,
informacja na temat danej zmiany, uktadu (hetero/homozygota)

* W przypadku uzyskania prawidtowego wyniku badania INFANO,
przy jednoczesnym podejrzeniu klinicznym ktérejkolwiek z choréb
nim objetych, istnieje mozliwos$¢ do poszerzenia analizy poza cel
profilaktyczny INFANO.

*Badanie wykonywane w Polskim Laboratorium GENOMED S.A,
posiadajacym wieloletnie doswiadczenie w diagnostyce genetycznej

i sekwencjonowaniu nowej generadji (NGS). Dzieki temu istnieje
mozliwos¢ szybkiego kontaktu lekarza z zespotem badawczym.
Skontaktuj sie z nami: kontakt@polskagenetyka.pl

LISTA CHOROB
Choroby neurologiczne Choroby metaboliczne
Rdzeniowy zanik migsni (SMA), met. MLPA SMN1, SMN2 Choroba syropu klonowego BCKDHA, BCKDHB, DBT
Stwardnienie guzowate TSC1, TSC2 Fenyloketonuria/hiperfenyloalaninemia PAH
Dystonia wrazliwa na L-dope GCH1 Nietolerancja fruktozy ALDOB
Drgawki pirydoksynozalezne ALDH7A1 Cukrzyca MODY HNF1A, HNF1B, HNF4A
Zaburzenia sercowo-naczyniowe Choroba Wilsona ATP7B
Arytmogenna kardiomiopatia prawej komory PKP2, DSF, DSC2, MEM43, Galakiozemia . GALT, GALE, GALK
DSG?2 Przetrwata cukrzyca noworodkow ABCC8, KCNJ11, GCK, INS,PDX1
MYBPC3, MYH7, TNNT2, Rodzinna hipercholesterolemia APOB, LDLR, PCSK9
Kardiomiopatie TNNI3, TPM1, MYL3, ACTC1, ~ Tyrozynemia typu 1 FAH
PRKAG2,MYL2, LMNA Tyrozynemia typu 2 TAT
Zaburzenia rytmu serca (LQT) KCNQ, KCNH2, SCN5A Cystynoza CTNS
Zespét Ehlersa-Danlosa typu naczyniowego COL3A1 Cytrulinemia typu 1 ASS1
Zespdt Marfana FBN1 Cytrulinemia typu 2 SLC25A13
Choroby krwi Homocystynuria klasyczna CBS
Anemia sierpowata HBB Mukopolisacharydoza typu | IDUA
Hemofilia A F8 Mukopolisacharydoza typu Il DS
Hemofilia B F9 Mukopolisacharydoza typu VI ARSB
Talasemia beta HBB 3-metylokrotonyloglicynuria mccet, Mccc2
Choroby narzadu wzroku Acyduria argininowo-bursztynianowa ASL
Jaskra wrodzona CYP1B1, LTBP2, MYOC Acyduria glutarowa typu 1 GCDH
Wrodzona $lepota Lebera RPE65 Acyduria glutarowa typu 2 ETFA, ETFB, ETFDH
Inne choroby Acyduria hydroksymetylglutarowa HMGCL
Mukowiscydoza CFTR Acyduria izowalerianowa VD
Hipertermia zto$liwa RYR1, CACNA1S Acyduria metylomalonowa MMUT, MMAA, MMAB,MCEE, MMADHC
Rodzinna goraczka $rédziemnomorska MEFV Acyduria propionowa PCCA, PCCB
Nowotwory wieku dziecigcego Argininemia ARG1
Siatkowczak dziedziczny RB1 Choroba Gauchera GBA
Guz Wilmsa WT1 Ciezki ztozony niedobor odpornosci IL2RG
Guzy neuroendokrynne SDHD, SDHAF2, SDHC, N?edob{)r biotynidazy BTD
SDHB Niedobér CPT1 CPT1A
Hamartoma PTEN Niedobor CPT2 CPT2
Mnoga gruczolakowato$¢ wewnatrzwydzielniczg  MENT Niedobor LCHAD HADHA
Neurobromatoza typu Il NF2 Niedobér MCAD ACADM
Polipowato$é mlodzieficza BMPR1, SMAD4 Niedobor MTP HADHA, HADHB
Rak rdzeniasty tarczycy RET Niedobor OTC oTC
Rodzinna polipowatosé jelita grubego APC Niedobr syntetazy holokarboksylazy HLCS
Zesp6t Li-Fraumeni TP53 Niedobdr tetrahydrobiopteryny PTS. QDPR. PCBD1. GCH1
Zesp6t Peutz-Jeghersa STK11 Niedobor translokazy karnityno-acylokarnitynowej | 125420
Zespot Von Hippel-Lindau VHL Niedobdr transportera glukozy typu 1 SLC2A1
Niedobér VLCAD ACADVL
Pierwotny niedobor koenzymu Q10 C0Q8B, COQ2, COQ6
Pierwotny uktadowy niedobér karnityny SLC22A5
Opcjonalne rozszerzenie metoda MLPA (dodatkowo ptatne)
Dystrofia Duchenne’a (DMD ) DMD
Wrodzony przerost nadnerczy (CAH) CYP21A2
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