SANCO Diagnostyka

Catogenomowy genetyczna
test prenatalny

Pierwsze catogenomowe nieinwazyjne badanie
prenatalne (NIPT) wykonywane w catkowicie
zautomatyzowanym, wysokoprzepustowym
Laboratorium w Polsce.

SANCO =

Test Prenatalny

Test SANCO oparty jest na najnowszym rozwigzaniu VeriSeq firmy lllumina - swiatowego lidera sekwencjo-
nowania nowej generacji. Z niewielkiej objetosci krwi pobranej od ciezarnej, sekwencjonowane sg miliony
fragmentow DNA matki i ptodu. Catogenomowy test prenatalny SANCO wykrywa ryzyko trisomii i nonosomii
wszystkich 23 par chromosomdw oraz zespoty delecyjne i duplikacyjne o wielkosci min. 7 min par zasad.

CALOGENOMOWY Test prenatalny SANCO:

+ bada caty genom ptodu

+ Wykrywa ryzyko trisomii i monosomi 23 par chromosomow

+ analizuje ponad 430 delecji i duplikacji wszystkich autosomow

+ okresla ryzyko mozaikowatosci

+ Wykrywa zespoty delecyjne i duplikacyjne wszystkich chromosomaow

+ okresla ptec¢ ptodu oraz umozliwia (opcjonalnie) oznaczenie RhD ptodu

+ wykrywa ryzyko nieprawidtowosci genetycznych mogacych byc przyczyng poronien

+ wykrywa ryzyko nieprawidtowosci gentycznych mogagcych byc¢ przyczyng stanu przedrzucawkowego,
IUGR i niskiej masy urodzeniowej

+ wykrywa ryzyko wystgpienia disomii jednorodzicielskie;

+ umozliwia wczesne wykrycie choroby nowotworowej u ciezarnej

+ wynik dostepny w ciggu b dni roboczych od dnia przyjecia probki w Laboratorium

+ certyfikat CE IVD oraz certyfikat jakosci EMQN na caty proces laboratoryjny

+ test uzyskat potwierdzenie zgodnosci z rozporzgdzeniem VDR
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Zakres catogenemowego testu SANCO

Trisomie wszystkich chromosomdéw autosomalnych:
+ 21 (zespdt Downa), 18 (zespodt Edwardsa), 13 (zespodt Pataua)
+ trisomie pozostatych autosomow

Aneuploidie chromosomoéw pfci:

+ monosomia X (zespot Turnera)

+ trisomia z dodatkowym X u mezczyzn, XXY (zespot Klinefeltera)
+ trisomia z dodatkowym X u kobiet, XXX (zespot XXX)

+ trisomia z dodatkowym Y u mezczyzn, XYY (zespot Jacobsa)

Zespoty deleciji i duplikacji we wszystkich chromosomach,
o wielkosci co najmniej 7 milionéw par zasad (Mpz),
wykrywalnosc¢ 74;1%, w tym:

delecjalp36, zespdt Crl-du-chat (5p), duplikacja 12p,

delecja 16p11.2-p12.2, zespdl Palister-Kilian (izochromosom 12p),
duplikacja 16p11.2-p12.2, zespot kociego oka

(tetrasomia 22pter-22qi1), delecja 2g331.

Ryzyko wystgpienia mozaikowatosci w przypadku wykrycia trisomii

Pte¢ ptodu: XX lub XY z prawdopodobierisstwem 100%
RhD ptodu (opcjonalne) z prawdopodobieristwem 99,9%

Czestotliwos¢ wad genetycznych
wykrywanych prenatalnie

B Trisomia 21
Trisomia 18

B Trisomia 13 45, X
X\Y trisomii inne

Modified from Wellesley et al. European Journak of Human Generics 2012;20:521-526

Trisomia 21 Trisomia 18 Trisomia 13 Irisomie |nr,1ych Ze"s po’ry. .
autosomow delenciji/duplikacii
Czutosc >99,9% >99,9% >999% 96,4% 741%
Swoistos¢ 99,90% 99,90% 99,90% 99,80% 99,80%

Zgodnosc¢ w zakresie chromosomow ptci

100% 100% 90,5%
XX XXX XO

VeriSeqg TM NIPT Solution v2 Package Insert llumina, Inc. 2019

Co wyréznia test Sanco wsrdd innych

Zakres i rozdzielczo$¢ testu Sanco
catogenomowego jest poréwnywalny
z badaniem kariotypu z ptynu owodniowego.

NIPT na rynku polskim:

+ Najszerszy zakres opcji dla cigz blizniaczych

+ Najnizszy odsetek niepowodzen badania

Dzieki wysokiej czutosci i doktadnosci
badania, liczba procedur inwazyjnych jest
ograniczona do minimum.

+ Najnizszy procent cffDNA (1%) konieczny
dla uzyskania wyniku
+ Najwyzsza precyzja oznaczania frakcji ptodowej

SANCO catogenomowy test prenatalny



Catogenomowy Test Prenatalny SANCO jest wtasciwym wyborem

W nastepujgcych sytuacjach

wiek ciezarnej powyzej 35 r. zycia

podejrzenie wystgpienia trisomii
21,18 lub 13 w zwigzku

z nieprawidtowymi wynikami USG
ptodu lub testow biochemicznych

urodzenie z poprzedniej cigzy
dziecka z petng trisomig
chromosomu 21, 18 lub 13

niepokoj o zdrowie dziecka
pomimo prawidtowych wynikow
przesiewowych

Analiza catogenomowa

Wyniki badania TRIDENT | (Trial by Dutch laboratories for
Evaluation of Non-Invasive Prenatal Testing) obejmujgcego
cigze wysokiego ryzyka (> 1:200) ujawnig korzysci wynikajgce
z mozliwosci wykrywania aberracji chromosomowych, innych niz
najczestsze trisomie, w catogenomowym badaniu NIPT.

1,6%

Wynikow jest dodatnich w zakresie
rzadkich aberracji chromosomaowych,
wykrytych dzieki catogenomowemu

testowi NIPT
34%

O o
[\ tych przypadkéw 25 /O
“‘\ skutkowato tych

| nieprawidtowym przypadkow
przebiegiem ciazy: wynikato
+ wystgpieniem wad wrodzonych z aberradji
wewnatrzmacicznym u ptodu

+ zahamowaniem wzrostu (IUGR)
+ niska masa urodzeniowa

Wyniki catogenomowego badania NIPT, obejmujace aberracje chromosomoweinne niz
najczestsze trisomie, ktdre sg istotne klinicznie dla prowadzenia cigzy.

cigza po zaptodnieniu in vitro lub
Z wykorzystaniem komorki jajowej
od dawczyni

brak badan przesiewowych 1 trymestru
u pacjentek z grupy podwyzszonego
ryzyka

przeciwwskazania do inwazyjnej
diagnostyki prenatalnej, np. tozysko
przodujace, zwiekszone ryzyko
poronienia, Np. infekcja WZW B

obecnosc¢ u rodzica translokacii
robertsonowskiej, zwiekszajacej ryzyko
wystgpienia u ptodu trisomii 21 lub 13

Zalety testu:

Catogenomowy

Ocena zmian liczby
i struktury wszystkich 23 par
chromosomoéw

Prosty
Probka krwi zylnej ciezarnej

< %

Szybki

Test wykonywany
w Polsce max 5 dni roboczych

©

Skuteczny

Najnizsze na rynku ryzyko
niepowodzenia badania

I<_

Doktadny

Wykrywalnos¢ badania
powyzej 99%
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Wiarygodny
Certyfikat CE IVD oraz
certyfikat jakosci EMGN
na caty proces

o
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Zaawansowana technologia sekwencjonowania nowej generaciji

+  Oparty na technologii amerykariskiej firmy lllumina, Inc.
(Swiatowego lidera w dziedzinie technologii NGS).

+ Dzieki Sekwencjonowaniu Catego Genomu (ang. Whole Genome Fetal (Chr Y)
Sequencing - WGS) kompleksowo analizowane sg fragmenty _—
pozakomorkowego DNA matki i ptodu oraz doktadnie oceniana
jest dtugosc czasteczek DNA.

+ Do przeprowadzenia badania wystarczy tylko 1% cffDNA
(ang. cell free fetal DNA), ktdre poréwnywane jest z
catym genomem matki przy zastosowaniu algorytmu analizy )
bioinformatycznej. W przypadku wystapienia aneuploidii analiza 0 100 200 300 400
wykaze niezrownowazenie genomu ptodu, bedace konsekwencijg Fragment Size
nadmiaru lub niedoboru chromosomow.

+  Mozliwos¢ otrzymania wyniku u pacjentek, u ktorych nie uzyskano VeriSeg™ NIPT Analysis Software (48 Samples) A fast,
wyniku w innych testach typu NIPT, z wysokim wspdtczynnikiem accessible CE-IVD software solution enabling clinical labs

o L - . to analyze sequencing data for noninvasive prenatal testing
BMI lub przyjmujacych w czasie cigzy leki i suplementy diety.

+ Rozdzielczosc¢ badania SANCO catogenomowego jest zblizona

do badania kariotypu z ptyny owodniowego.

Réwnanie rozktadu wielkosci matczynego i ptodowego cffDNA
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Stany kliniczne pacjentek wymagajgce kontaktu Oferta badan:

z laboratorium przed wykonaniem badania

prenatalnego SANCO: Badania prenatalne SANCO
dostepne w placéwkach sieci

+  obcigzenie ciezarnej aneuploidig, translokacja, delecjg lub
mikroduplikacjg chromosomowa, w tym w formie mozaiki,

+  transfuzja krwi w ciggu ostatnich 12 miesiecy,

+  podanie komodrek macierzystych lub limfocytow partnera, kod nazwa badania

ik
’ przeszczep narzadu/szpl' UT Lo . ) 4959 SANCO catogenomowy
+  rozpoznanie zespotu zanikajacego blizniaka (vanishing twin

syndrome), test prenatalny

+  choroba autoimmunizacyjna lub choroba nowotworowa krwi, 4957 Sanco RHD test
+  niepowodzenie badania typu NIPT w poprzednigj cigzy.

Diagnostyka S.A.

4965 SANCO catogenomowy test
prenatalny oraz czynnik RhD

Kontakt z Laboratorium: sanco@diag.pl
ptodu

Kontakt do Przedstawiciela Medycznego Diagnostyka S.A.

Petna oferta badan

€pGenomed

Genomed S. A. ul. Ponczowa 12, 02-971 Warszawa

diagnostyka.pl
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