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V cem je jiny

Diky kombinaci velké
hloubky sekvencniho ¢teni
a zpracovani Spickovymi
experty nabizi test
MaterniT® GENOME

na rozdil od jinych
dostupnych neinvazivnich
prenatdlnich testd Siroké
pokryti celého genomu.

Analyza vsech chromozomd

Jako u vetsiny neinvazivnich prenatalnich testl je k provedent testu
MaterniT GENOME tfeba pouze bézny odbér krve mozny jiz od devatého
tydne téhotenstvi.

Test identifikuje bézné trizomie (chromozomy 21,18 a 13), aneuploidie
pohlavnich chromozomd a navic detekuje sedm Klinicky vyznamnych
mikrodele¢nich syndromd.

VYSLEDKY DELECI/DUPLIKACI>7 Mb...
A KLINICKY RELEVANTNICH MIKRODELECI < 7 Mb?

Analyzuje také véechny ostatni chromozomy a mize poskytnout informaci
o klinicky vyznamnych mikrodelecich a o prebyvajicim nebo chybéjicim
genetickém materidlu > 7 Mb napfic celym genomem — coz ostatnf

neinvazivni prenatalni testy bézné neumoznujr.
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Diky schopnosti analyzovat chromozomalni material celého genomu je test ONEMOCNEN({ VYSLEDEK
MaterniT GENOME idedlnim feSenim pro vysoce rizikové piipady, kdy si pacientka
pieje vyhnout se nékteré z invazivnich diagnostickych procedur (odbér plodové
vody, nebo odbeér choriovych kiki), nebo tam, kde screening nejcastéjsich
aneuploidii nemusi byt dostacujici. Neddvné pripadoveé studie provedené s testem
MaterniT GENOME prezentovaly nalezy, které nejsou detekovatelné konvencnimi Trizomie 13 (Patauliv syndrom) | Negativnf
testy NIPT (pro dalsi informace kontaktujte zastupce spole¢nosti Sequenom Jiné autozomalni aneuploidie Negativni

Laboratories nebo navétivte strénky sequenom.com/company/clinical-updates).

Konzistentni
s zenskym

AUTOZOMALNI ANEUPLOIDIE

Trizomie 21 (Downiv syndrom) Negativni

Trizomie 18 (Edwardstiv syndrom) | Negativni

Pohlavi plodu

Test MaterniT GENOME poskytuje Urover informaci, které byly v minulosti

<. ‘ ‘ P Monozomie X (Turner(v syndrom) | Negativni
dostupné jen z provedené karyotypove analyzy.

Je zndmo, 7e kryptické delece nebo duplikace vétéi nez 7 Mb nejsou rutinnim SR E T o Negativni
stanovenim prenatalniho karyotypu detekovatelné®. Klinickym nésledkem této e EteySvaciony Negativni
skutecnosti mdze byt vyskyt komplexnich véznych fetdlnich anomalif. Nastésti XXX (Triple X syndrom) Negativni
vysledky ziskané na zakladé analyzy dostupnych abnormalnich pfipadt ukazuif, CELOGENOMOVE VARIANTY
Ze test MaterniT GENOME miiZe identifikovat v celém genomu vice nez 95 % FOCTU KOFIES 7 M5
deleci nebo duplikaci, které jsou > 7 Mb*. To umoZfiuje rozsahly neinvazivni K e e Pozitivni
fetdIni chromozomalni screening. VYBRANE MIKRODELECE
géﬁge%ergecgv(ysﬁosgjromem) Negativni
VYSSI STANDARD PRO VYSLEDKY VYSETRENI 1511 delece (spojend
NA PRITOMNOST DIGEORGEOVA SYNDROMU B
Mikrodelece 22q11.2 je spojena s DiGeorgeovym syndromem, ktery podle T e e omem) | Negativni
americké Narodni IékaFské knihovny postihuje jedno ze 4 000 t&hotenstvi®. —
8g24 deleqe (§p01er1a Negativni
S vykazovanou prahovou hodnotou fetalni frakce > 4 %, senzitivitou s Langer-Gledianovym syndromerm)
74 % a specificitou 99,9 % pro mikrodeleci® 22q11.2, nastavuje test MaterniT 5p15 delece (spojend Negativnl
o o ) o . s Cri du chat syndromem) gatvil
GENOME vyssi standard v odhalovani této zavazné chromozomalni abnormality.
4p16 delece (spojena s Wolf- A
Hirschhornovym syndromem) Negativni
OVERENE PROVEDENI, JEDNOZNACNE VYSLEDKY 1036 deleéni syndrom Negativni
Spolecnosti Sequenom a Integrated Genetics jsou jiz z minulosti znédmé svymi Pro kazdou testovanou oblast chromozomu

e vydan jasny vysledek Pozitivni nebo Negativni.
Je vydan jasny vy. g

inovacemi, pficemz kazdé vylepseni NIPT je podlozeno spolehlivymi vysledky
a podporovan rozsdhlymi validacnimi studiemi.

Validacni testovani testu MaterniT GENOME, zalozené na této historii, rozsifuje
predchozi prace na celogenomovych analyzéch tak, aby bylo dosazeno vysoce
presnych vysledkd.

Test MaterniT GENOME poskytuje propracovanou analyzu DNA. Vysledek je
vydavan v takové podobe (viz piiklad chromozomového ideogramu nize), aby
byla usnadnéna komunikace mezi Iékafem a pacientkou.
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Pro snazsi porozuméni obsahuje vysledkovad zprava také ideogram chromozomu s abnormalnimi nélezy. Tento pfiklad ukazuje pfiblizné 15,3 Mb

nadbyte¢ného materidlu chromozomu 1, coz je nasledek duplikace v oblasti p36.3—p36.1



www.integratedgenetics.com

Dotazy ze zahrani¢i (mimo USA):
sgnm-internationalupdates@labcorp.com

Sequenom Laboratories
3595 John Hopkins Court
San Diego, CA 92121

0000

Prohlédnéte si kratka videa
0 genetickém testovani:

www.integratedgenetics.com/videos

Sequenom a Integrated Genetics jsou ochrannymi
znamkami spoleénosti Laboratory Corporation of
America® Holdings. Spole¢nost Sequenom, Inc. je
dcefinou spole¢nosti spole¢nosti Laboratory
Corporation of America Holdings. Spoleénost
Sequenom Center for Molecular Medicine, LLC d/b/a
Sequenom Laboratories je dcefinou spole¢nosti
spolec¢nosti Sequenom, Inc. Integrated Genetics je
ochrannou znémkou uzivanou spole¢nosti Esoterix
Genetic Laboratories, LLC, dcefinou spole¢nosti
spole¢nosti Laboratory Corporation

of America Holdings.
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