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Neinvazivni prenatalni test
pro urc¢eni chromozomalnich abnormalit plodu
napfri¢ celym genomem
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NAé SPOI_ECVZNY C|/|_; Jak dosdhnout tohoto cile? MaterniT™
NABIZET NEJLEPSI MOZNOU  GENOME je novym neinvazivnim
PECI VSEM PACIENTKAM

prenatalnim testem, ktery analyzuje kazdy
chromozom celého genomu. Jako prvni
na sveté Vam nabizime tuto moznost
péce o tehotnou Zenu.

MaterniT GENOME je jedinym
NIPT testem umoznuijici testovani
celého genomu.

MaterniT GENOME \

analyzuje kazdy chromozom.

—
o
Maximum chromozomalnich oblasti

< ]
‘ sledovanych u ostatnich NIPT testd. l
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ZISKEJTE VICE INFORMACI NEZ KDYKOLIV PREDTIM.

Test MaterniT GENOME zacind béznym odbérem krve, ktery je mozné provést jiz od 10. tydne téhotenstvi. Jedné se o jediny test, ktery
poskytuje takové informace, které byly dffve dostupné jen na zakladé stanoveni karyotypu. Poskytuje informace o prebytecném nebo
chybé&jicim chromozomalnim materidlu s rozlisenim > 7 Mb napfi¢ celym genomem. Test také dokéze odhalit sedm klinicky vyznamnych
mikrodelecnich oblasti. Test MaterniT GENOME vyuziva nejmodernéjsi technologie a ze vSech dostupnych neinvazivnich test(l nabizf

SLOZITY VEDECKY PRISTUP S JEDNODUCHYM A JASNYM VYSLEDKEM.

Vysledky analyzy DNA jsou prezentovany srozumitelnou formou. Jednoduchy styl zprav je ur¢en k usnadnéni komunikace
mezi vami a vasim pacientem.

V tabulce je pro kazdou testovanou oblast vyznacen vysledek-Pozitivni nebo Negativni.

ONEMOCNENI( VYSLEDEK ONEMOCNEN( VYSLEDEK

ANEUPLOIDIE AUTOZOMU TESTOVANE MIKRODELECNI OBLASTI
Trizomie 21 (Downuv syndrom) negativni 22q11 (DiGeorgelv syndrom) negativni
Trizomie 18 (Edwardsiv syndrom) negativni 15g11 (Prader-Willi/Angelmandv syndrom) negativni
Trizomie 13 (Pataudv syndrom) negativni 11923 (Jacobsen(iv syndrom) negativni
Jiné aneuploidie autozomi negativni 8g24 (Langer-Giedion(iv syndrom) negativni
ANEUPLOIDIE POHLAVNICH CHROMOZOMU 5p15 (Syndrom kogigiho kFiku) negativnf
Pohlavi Zi;lsakve} 4p16 (Wolf-Hirschhorn syndrom) negativni
Monozomie X (Turnerdv syndrom) negativni 1p36 delecni syndrom negativni
XYY (syndrom Jacobsové) negativni
XXY (KlinefelterGiv syndrom) negativni
XXX (Triple X syndrom) negativni
GENOMOVE VARIANTY > 7 MB
Delece/duplikace > 7 Mb pozitivni
CHR1 Duplikace
) - m - o= o o - o - o o N 3
2 & §3g%3 44 g8z v WIg§ 3 g% 3%

Kvdli snazsimu porozumeénf

vysledkova zprava obsahuje (| ToT T TN T T W/l [ Dl W [T D>

také ideogram chromozomu

p36.2
p35
p34.2-
p33
p32.2
p31.3 -
p31.1
p22.2
p21
pi13.2-
g21
q23.1 -
q23.3
q25.1 -
q25.3
q32.1
q32.3 -
q42.1
q42.3 -

s abnormalnim nalezem. N 3
2 o >

Vysvétleni: Bylo zjiSténo nadbyte¢né mnozstvi materidlu chromozomu 1
(duplikace regionu p36.3-p36.1).



Mnozstvi informaci ziskanych pomoci NIPT
vyzaduje individualni pfistup pfi nasledném
genetickém poradenstvi.

Podrobna interpretace vysledk( a navrzeni
dalsiho postupu by mélo byt provedeno vzdy
se zkuSenym odbornikem v oblasti Iékafské
genetiky.

Chcete-li se dozveédét vice
o testu MaterniT GENOME
nebo se zeptat na vysledek,
kontaktujte nas na tel Cisle
606 705 622.

PRENATALNI KARYOTYP

Prenatalnf karyotyp méa ¢asto mensi rozliSeni nez karyotyp
zhotoveny z periferni krve. Kryptické delece nebo duplikace
vétsi nez 7Mb nemusi byt pomoci prenatalnino karyotypu
odhaleny, mohou mit véak klinické dlsledky jakymi jsou
napfiklad zdvazné anomalie plodu nebo umrti plodu.

Test MaterniT GENOME nabizi novou moznost neinvazivniho
testovani, dokaze identifikovat > 95% vSech genomovych
deleci nebo duplikaci o velikosti > 7 Mb. Jedna se

0 nejkomplexngjsi dostupny neinvazivni test.

Prenatalni MaterniT

karyotyp GENOME test

Analyza kazdého

Ano Ano
chromozomu
Vyzaduje invazivni vykon Ano Ne
Detekce nebalancované

Ano Ano
translokace
Detekce marker

Ano Ano
chromozomu
Detekce balancované

Ano Ne

translokace nebo inverze

Detekce chybéjicich
nebo prebyvajicich Gsekl Ne Ano
chromozomd o velikosti 7 Mb

Dgtekce vyPranych Ne Ano
mikrodeleci

Detekce triploidii Ano Ne
Jedna se o diagnostickou Ano Ne

metodu



NABIDNOUT TO NEJLEPSI

Test MaterniT GENOME kombinuje $pickovou technologii
s preciznim védeckym pfistupem s cilem ziskat co mozna
nejdokonalejsi informaci prostfednictvim neinvazivnino
testu. Tento test vyrazné zlepsSuje péci o tehotnou zenu.




ZODPOVEDNY A INOVATIVNI PRISTUP
K NIPT V LABORATORICH SEQUENOM

@ Trizomie 18

Trizomie 13
Prvni neinvazivni Ur&enf pohlavi
prenatalni test Viceéetné téhotenstvi

VYSETRENI, NA KTERE SE MUZETE SPOLEHNOUT

™

MaterniTl

GENOME |

® Testovani abnormalit
chromozom napfic¢

P Dalsi mikrodelece: celym genomem

1q, 8q, 4p
Aneuploidie pohlavnich
chromozom(
Mikrodelece:

22q,15q, 5p, 1p36
Trizomie 22

Trizomie 16

Laboratofe Sequenom nabizeji zodpovedné a inovativné noveé postupy v oblasti NIPT. Nové testy jsou charakterizovany spolehlivymi
vysledky a do klinické praxe jsou vzdy uvedeny az po provedeni validac¢ni studie.

Performance

CELOGENOMOVA CHARAKTERISTIKA

SENZITIVITA [l SsPECIFICITA

100%

80%

60%

40%

20%

0%

VALIDACE TESTU

Pocétecni genomova studie
Vyuziti publikovanych informaci v oblasti celogenomové analyzy?
« Pouziti smési genomické DNA z maternaini plasmy

98.1% 99.5%

92.9%

7-10 Mb 11-15 Mb 15+ Mb

Velikost zkoumané oblasti

«Vytvoreni titracni fady, kterd napodobuije distribuci fatainf DNA

Rozsahlé modelovani s ISCA daty

« Pouziti ISCA databéaze jako zdroje pro vice nez 2000 moznych
chromozomalnich zmén

« Insilico modelace u vice nez 1000 sekvenci ziskanych
z materndlnf plazmy

« Provedenivice nez 2 miliony analyz

« Vytvoreni algoritmu provadéného testu

TESTOVANI SUBCHROMOZOMALNICH OBLASTI

Analyticka validace
+ 4 xvice analyzované DNA ve vzorcich
nez v predchozich pracich
Nalezy byly potvrzeny microarray analyzou nebo karyotypem
« Titracni fedéni napodobuijici distribuci fetalni frakce
Vysledky méfeni povrzeny modelaci in silico

Ekvivalenéni studie

Qﬁ > o > « Posouzeni studie u 448 klinickych vzorkd

oLt sS< . . -
<3805 3 Nastaveni 2 x vyssi Groven sekvenace v porovnani s testem
N3IERyO MaterniT21 PLUS

g g g g = . Porovnani vysledk( testu MaterniT21 PLUS a testu Materni
o Z 5 Oagtu GENOME pro trizomii 21,18, 13 a aneuploidie pohlavnich
Nmp T°O o )

E < () % chromozomu a urceni pohlavi.

« Nalezen{100% souladu mezi obéma testy
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O SPOLECNOSTI

Labore spolec¢nosti Sequenom jsou
akreditovany CAP a certifikovany

CLIA certifikdtem v oblasti molekuldrn{
diagnostiky.Laboratofe Sequenom jako
prvni zac¢inaly s testem MaterniT21 plus,
nyni nabizeji Siroky vybér NIPT test(.

SEQUENOM®, MaterniT™, MaterniT21®,
and Sequenom Laboratories™ jsou
ochranné zndmky spolecnosti
Sequenom, Inc. VSechny ostatnf
ochranné znamky jsou majetkem jinych
vlastnikd.

© 2015 Sequenom Laboratories.
VSechna préva vyhravena.

cytogenetika
imunochemie
flowcytometrie
molekularni biologie

IMALAB s.r.o.
U Lomu 638 (Tomasov), 760 01 Zlin

materni@imalab.cz
www.maternit21.cz « www.imalab.cz
tel.: +420 606 705 622

+420 606 780 317

+420 602 303 098

O TESTU

MaterniT GENOME test byl vyvinut a testovan v Sequenom Laboratories

v USA. Testy nepodléhaji schvaleni americkym institutem Food and Drug
Administration, ale laboratore spole¢nosti Sequenom jsou akreditovany CAP
a certifikovany CLIA certifikdtem v oblasti molekuldrni diagnostiky.

Jednad se o screeningovy test, presto jsou ale vysledky testu MaterniT
GENOME vysoce presné. Nespravny vysledek napt. pfi urceni pohlavi
mUze nastat v pfipadé placentarniho, maternalniho ¢i fetdlniho mozaicismu,
syndromu mizejiciho dvojcete, transplantace organu nebo z jinych pficin.

Testovani volné fetalni DNA nenahrazuje presné diagnostické metody jako
je odbér choriovych klk{l (CVS) nebo odbér plodové vody (@amniocentéza).
Pozitivni vysledek testu by mél byt konzultovan s oSetfujicim I€kafem,
pfipadné by mel byt potvrzen diagnostickou invazivni metodou. Negativni
vysledek nebo vysledek s nizkym rizikem nemusi znamenat t€hotenstvi bez
komplikaci.

MaterniT GENOME test neni vhodny pro téhotenstvi se zvySenym

rizikem defektl neurdini trubice (NTD). Testovanim cfDNA (fetdlni DNA)
pro chromozomalni a mikrodele¢ni abnormality (zahrnujici pohlavni
chromozomy), mdze dojit k odhaleni genomovych abnormalit jak plodu tak
matky. Tyto abnormality mohou, ale i nemusi byt klinicky vyznamné.

V pfipadé pozitivniho anebo nereportovatelného vysledku se doporucuje
provést invazivni test (amniocentéza, CVS) a dalsi vysetreni téhotné zeny.
Pomoci téchto vysetifeni mlze byt odhalena nékterd z chromozomalnich
abnormalit u téhotné, ktera souvisi s benignim nebo malignim néalezem.

Testovani cfDNA nemusi presné identifikovat triploidii plodu, balancované
prestavby, pfesné umisténi duplikaci a deleci. Pro tyto Ucely se vyuziva

jiny typ prenatalni diagnostiky-CVS nebo amniocentéza. Vydani vysledku
mUze byt ovlivhéno BMI matky, jeji vahou nebo nebo pokud ma systémovy
lupus erytematodes (SLE). VSechny vyhody a omezeni testu by mély byt
konzultovany s kvalifikovanym lékafem. Rozhodnuti o téhotenstvi nesmi byt
zalozeno pouze na vysledku tohoto testu.
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