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PARENTO

Najszersze badanie
genetyczne dla par

planujacych cigze

Analiza 1700 genow odpowiedzialnych za wystepowanie
1300 chorob w badaniu MAXIMUM

Kazda para swiadomie planujgca potomstwo stara si¢ o to, zeby w najlepszy mozliwy sposéb przygotowac
sie do cigzy i zapewni¢ dziecku jak najlepszy start. Wiekszos¢ oséb nie zastanawia sie wprost nad badaniami
genetycznymi, jednak czesto, nawet nieswiadomie, mysli o chorobach dziedzicznych przychodzg przysztym
rodzicom do glowy. Czesto jednak informacje z wywiadu rodzinnego sg mato sprecyzowane i nie niosg
konkretnego rozpoznania, ktére mogtoby pozwoli¢ na jednoznaczne okreslenie ryzyka wystapienia choroby
u dziecka. To jednak nie oznacza, ze dana para planujaca cigze nie ma wspdlnego obcigzenia chorobg
genetyczng.

Badanie gentyczne PARENTO

PARENTO to niezwykle precyzyjne i nowoczesne prekoncepcyjne badanie genetyczne, pozwalajace na spraw-
dzenie, czy para planujaca dziecko jest obcigzona nosicielstwem chordb genetycznych, ktére mogg zostac prze-
kazane potomstwu. Wykonanie badania PARENTO zapewnia komfort juz na etapie planowania ciazy i jest reko-
mendowane dla wszystkich przysztych rodzicow.

Wigkszos¢ oséb jest nosicielami kilku recesywnych choréb genetycznych, nie zdajac sobie
z tego sprawy. Jezeli oboje rodzice s3 nosicielami patogennego wariantu w tym samym genie,
istnieje az 25% ryzyko, ze ich dziecko bedzie dotkniete chorobg recesywna.
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Badanie PARENTO wskazane jest:

ooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

* Dla kazdej pary swiadomie planujacej powiekszenie rodziny.

* Dla par z problemami prokreacyjnymi, korzystajacych z procedury wspomaganego rozrodu.
* Dlaoséb, z rodzin w ktorych wystapity choroby uwarunkowane genetycznie lub o niewiadomym pochodzeniu.
* Dla osdb, w rodzinie ktérych doszto do nagtych zgondw w wieku dzieciecym.

* Dla oséb spokrewnionych, planujacych zatozenie rodziny.

Cele badania PARENTO

oooooooooooooooooooooooooooo

e Okreslenie ryzyka prokreacyjnego, czyli prawdopodobierstwa urodzenia dziecka z chorobg genetyczng dla

wszystkich swiadomych rodzicow.

*  Mozliwos¢ wyboru odpowiedniej metody prokreacyjnej, w przypadku nieprawidtowego wyniku (naturalne po-
czecie, in vitro z zastosowaniem diagnostyki preimplantacyjnej, adopcja komaorek jajowych lub dawstwo nasienia).
* Zainicjowanie procesu diagnostyki i poradnictwa genetycznego dla catej rodziny, jescze ma etapie cigzy.

* W przypadku decyzji o urodzeniu chorego dziecka, mozliwo$¢ wczesnej interwencji, leczenia oraz zapobiega-

nia skutkom choroby genetyczne.

Zakres badania PARENTO

oooooooooooooooooooooooooooooo

OPTIMUM

G 85%

MAXIMUM

1700

genow

L 959%

Zakres panelu OPTIMUM identyfikuje
85% par z grupy ryzyka

Zakres panelu MAXIMUM identyfikuje
ponad 95% par z grupy ryzyk

152 geny 1700 genow
1 12 chordb genetycznych 1300 choréb
Oparty na badaniu Oparty na badaniu
panelowym NGS cafoeksomowym (WES)

Obejmuje m.in.: rdzeniowy zanik
migsni (SMA), mukowiscydoze,
sfuchote wrodzong, wrodzong
Slepote Lebera, wrodzony przerost
nadnerczy (WPN), fenyloketonurie,
zespdt tamliwego chromosomu X,
mukopolisacharydoze, cigzki ztozony
niedobdr odpornosci

Obejmuje m.in.: rdzeniowy zanik
miesni (SMA), mukowiscydoze,
sfuchote wrodzong, wrodzong
Slepote Lebera, wrodzony przerost
nadnerczy (WPN), fenyloketonurie,
zespot tamliwego chromosomu X,
mukopolisacharydoze, ciezki ztozony
niedobdr odpornosci

X

Wykrywa takie choroby jak:
wrodzona tamliwo$¢ kosci, padaczka,
rybia fuska, pecherzowe

oddzielanie sie naskérka, porfiria

Zawiera dodatkowg analize FRAX,
SMA i WPN za pomocg metod
innych niz NGS

Zawiera dodatkowsg analize FRAX,
SMA i WPN za pomocg metod
innych niz NGS

Wynik w ciggu 4-6 tygodni

Wynik do 12 tygodni



Badanie PARENTO dostepne jest w dwéch
zakresach: OPTIMUM oraz MAXIMUM

>80%

dzieci z zaburzeniami genetycznymi to

>1700

gendéw analizowanych

Oba zakresy badania wykonywane sg nowocze-
sng metoda NGS (ang. Next Generation Sequ-
encing). Rdznig sie jednak liczbg analizowanych
gendw, a co za tym idzie - zakresem wykrywa-
nych chorob.

w jednym badaniu dzieci 0s6b, ktére nie majg historii
zachorowan w rodzinie ani nie wykazuja

objawoéw choroby

W wariancie OPTIMUM wybrano ponad 100 najczestszych
choréb genetycznych. Zaletg tego wariantu, poza nizsza cena,
jest jego szybkos¢, poniewaz analizowane sg tylko wybrane
geny. Jest ono zatem rekomendowane w sytuacjach, gdy np.
istnieje w rodzinie podejrzenie ktérejs z wykrywanych w tym
zakresie chordéb.

<1: milion

Ryzyko wystapienia u

dziecka okreslonej choroby

w przypadku pozytywnego
wyniku PARENTO

Wariant MAXIMUM oparty jest o badanie catoeksomowe (WES), obejmuje szerszy zakres i ana-
lizuje ponad 1300 choréb genetycznych. Jest szczegdlnie wskazany u osdb spokrewnionych lub
w przypadkach bardzo rzadkich chordb rodzinnych.

Nowoczesna technologia badania
...................................... OPTIMUM MAXIMUM

Badaﬂie PARENTO Wykonywane jeSt Za Czesto$¢: 1 na 200 Czesto$¢: 1 na 500

85% par z grupy ryzyka >95% par z grupy ryzyka

pomocg technologii sekwencjonowania na-
stepne] generacji oraz dodatkowych analiz
metodami  diagnostyki genetycznej najbar- 95%
dziej odpowiednimi dla oceny nosicielstwa

85%
wybranych choréb.

Sposrdd kilku tysiecy recesywnych i sprze-
zonych z pfcig choréb genetycznych, kilka-
dziesigt najczestszych, takich jak mukowi-
scydoza, zespot famliwego chromosomu

50%

25%
X (FRAX), gtuchota wrodzona, wrodzony

przerost nadnerczy (WPN) czy rdzeniowy
zanik miesni (SMA), odpowiada za zdecy-

% identyfikowanego ryzyka prokreacyjnego

10%

dowang wiekszos$¢ (ponad 85%) przypad-

Tna:20 100 200 500 1000 2000

kéw WYSOkIegO ryzyka prokreacyjnego. Ta czestos¢ nosicielstwa choroby

zaleznosc WSkaque' Jak mezb@dne w bada_ Wykres poglqdowy, przedstawiajqcy zaleznos¢ pomiedzy zakresem badania

niu nOS|C|elstwa Choréb Jest Sprawdzenle PARENTO a mozliwosciq zidentyfikowania ryzyka prokreacyjnego u pary (na
o . i podstawie Genetics in Medicine 2019,21:1931-39, zmodyfikowany)

obecnosci mutacji wystepujacych czesto, a

niewykrywanych metodg NGS, ktéra jest obecnie podstawowym narzedziem do badan wielogeno-

wych. Wiasnie dlatego badanie PARENTO, jako jedyne tego typu badanie dostepne w Polsce, oprédcz

metody NGS, wykorzystuje techniki takie, jak MLPA i analiza diugosci fragmentdw, do weryfikacji ryzy-

ka nosicielstwa FRAX, SMA i WPN.




Wynik badania PARENTO

oooooooooooooooooooooooooooooo

Wynik badania PARENTO stanowi obszerny raport diagnostyczny dotyczacy indywidualnego
nosicielstwa partneréw oraz wspolnego ryzyka prokreacyjnego.

Whynik badania PARENTO nie wymaga potwierdzenia innymi badaniami genetycznymi.

W przypadku wyniku nieprawidfowego Diagnostyka S.A. zapewnia wsparcie w zainicjowaniu procesu
poradnictwa genetycznego dla przysztych rodzicow.

Prawidtowy wynik badania PARENTO MAXIMUM zmniejsza ryzyko wystapienia u dziecka okreslo-
nej choroby do mniej niz |: kilka milionéw.

Laboratorium genetyczne

ooooooooooooooooooooooooooooo

Badanie PARENTO opracowane zostato i wykonywane jest w wysokospedjalistycznym laborato-
rium Genomed S.A. z wieloletnim do$wiadczeniem w diagnostyce genetycznej i sekwencjonowa-
niu nowej generacji (ang. Next Generation Sequencing - NGS). Osrodek posiada rekomendacje Pol-
skiego Towarzystwa Genetyki Czfowieka (PTGC) oraz miedzynarodowe certyfikaty jakosci EMQN
| CF Network.

Dostepne oznaczenia w sieci laboratoriéw Diagnostyka

oooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

Badanie PARENTO (kobieta) powinno by¢ realizowane wraz z badaniem PARENTO (mezczyzna).
Zestaw tych dwdch badan nalezy wykonad, aby poznac indywidualne i wspdlne, partnerskie ryzyko
prokreacyjne pcjentéw. Wykonanie pojedynczego badania PARENTO tylko dla kobiety lub mezczyzny
nie stanowi petnego badania.

BADANIE KOD NAZWA BADANIA

54| Parento Optimum - badanie dla par
planujacych cigze (kobieta)

PARENTO OPTIMUM : :
Parento Optimum - badanie dla par
5422 : . :
planujacych cigze (mezczyzna)
5493 Parento Maksimum - badanie dla par

planujacych cigze (kobieta)

PARENTO MAKSIMUM . _
5474 Parento Maksimum - badanie dla par

planujacych cigze (mezczyzna)

@ Genomed

ooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

Szczegdtowych informadji udzielajg Przedstawiciele Medyczni DIAGNOSTYKI.

KONTAKT Z DZIALEM OBStUGI KLIENTA DIAGNOSTYKI:



