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SeppEnsie M 8 comprehensive NIPT
Za testiranje su neophodni . Skrining testovi kombinuju
slobodnodelijska DNK . biohemijske rezultate,
izolovana iz krvi majke i . ultrazvucéne nalaze i
DNK uzorak bioloskog oca . druge parametre
Test moze da detektuje vise . Ne postoje biohemijski i
razlicitinh genetic¢kih . ultrazvucni markeri specifiéni .
poremecaja fetusa . za mikrodelecione sindrome i e‘a}\ -i\\

monogenske bolesti
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Ne postoji rizik od spontanog : Priizvodenju amniocenteze ili
pobacaja - CVS-a postoji rizik od gubitka
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e B

DOSTUPAN U RANOJ TRUDNOCI : Skrining za aneupoidije moze se
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nedelje trudnode . trudnoce
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VERAgene NIPT

Moze se uraditi od 10-te nedelje trudnoce

Jedan skrining test za aneuploidije, mikrodelecije i monogenske bolesti.
Test je validiran za jednoplodne i blizanac¢ke trudnoce.

Test se primenjuje i u trudno¢ama nastalim nakon vantelesne oplodnje.
Radi jasnijeg razumevanja testa, trudnicama su u Beo-lab laboratorijama
dostupne geneticke konsultacije, kako pre, tako i posle testiranja.
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Sta je VERAgene NIPT?

VERAgene je prvi, sveobuhvatni, neinvazivni prenatalni test (NIPT) koji
istvremeno vrsi skrining na aneuploidije, mikrodelecije i monogenske bolesti.
VERAgene targetira 500 mutacija radi skrininga 50 monogenskih poremecdaja.
Oboljenja za koja VERAgene vrsi skrining mogu u vecoj ili manjoj meri uticati
na kvalitet zivota.

Detekcijom aneuploidija i mikordelecija sa jedne i skriningom monogenskih
bolesti sa druge strane, VERAgene pruza sveobuhvatnu sliku trudnoce
koris¢enjem samo jednog testa.

NA KOJI NACIN FUNKCIONISE
VERAgene NIPT?

Za ovaj test neophodan je uzorak krvi majke i bukalni bris bioloSkog oca.
Uzorak krvi majke sadrzi slobodnocelijsku DNK majke, kao i fetusa.
Slobodnodelijska DNK se izoluje iz krvi majke i uporedo analizira zajedno sa
uzorkom DNK bioloskog oca na potencijalne geneticke mutacije,

koristec¢i NGS (sekvenciranje sledece generacije) tehniku.

Sofisticirani bioinformaticki algoritmi koriste se za izraCunavanje rizika na r
azlicite monogenske bolesti fetusa.
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DNK OCA

READ DUBINA CITANJA

JEDINSTVENE OSOBINE
VERAgene TESTA

VERAgene izdvaja, broji (,,Cita") i analizira fragmente
fetalne DNK izabranih regiona genoma koristeci ciljano
umnozavanje i sekvencioniranje sledece generacije (NGS)
pomocu posebnih geneti¢kih i analitickih metoda.

Glavne karakteristike VERAgene testa su:
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CILJANA ANALIZA GENOMSKIH REGIONA

VERAgene koristi tehnologiju ciljane analize sekvenci
(TACS) dizajniranu tako da izdvaja fragmente
slobodnocirkulisuce fetalne DNK, pri tome izbegavajudi
one regione genoma koji nose CNV-ove, ponavljajuce
DNK elemente, kao i kompleksnu geneti¢ku strukturu.

DRUGI NIPT TESTOVI VERAgene

METODA ,VELIKA DUBINA CITANJA"

Ovako izdvojeni fragmenti DNK se zatim ,,Citaju” vise
stotina puta koristeci sekvencioniranje sledece generacije
(NGS), kako bi se postigla Sto veca tacnost i preciznost.

VERAgene

PRECIZNO MERENJE FETALNE FRAKCIJE
VERAgene koristi metodu ,velike dubine ¢itanja”

za informativne genomske lokuse, kako bi se sto preciznije
izmerila frakcija slobodnocirkuliSuce fetalne DNK.

Koli¢ina izmerene fetalne frakcije veoma je vazna
informacija, neophodna za dobijanje adekvatnog nalaza,
tj. smanjuje mogucnost pojave lazno pozitivnih rezultata.

VELICINA FRAGMENTA

ANALIZA VELICINE FRAGMENATA

TACS metodom (tehnologija ciljane analize sekvenci)
izdvajaju se ciljani fragmenti fetalne DNK prisutne u

krvi majke. VERAgene koristi sopstvenu tehniku analize
veli¢ine fragmenata, kako bi se smanjila mogucénost greske
u rezultatima i maksimalno povedcala preciznost izvestaja.

GUSTINA

Koji su to geneticki poremecaji za koje

VERAgene vrsi skrining?

Aneuploidije

Stanje

Daunov sindrom (Trizomija 21)
Edvardsov sindrom (Trizomija 18)
Patau sindrom (Trizomija 13)
Tarnerov sindrom (Monozomija X)
Trostruki X sindrom (Trizomija X)
Klinefelterov sindrom (XXY)
Jakobsov sindrom (XYY)

XXYY sindrom

Mikrodelecije

Uzrok

Tri kopije hromozoma 21

Tri kopije hromozoma 18

Tri kopije hromozoma 13

Jedna kopija X hromozoma

Tri kopije hromozoma X

Dodatna kopija X hromozoma
Dodatna kopija Y hromozoma
Dodatna kopija X i Y hromozoma

Stanje

DiDzordzov sindrom (22d11.2)
Sindrom delecije 1p36
Smit-Magenisov sindrom (17p11.2)
Volf-Hirshornov sindrom (4p16.3)

Uzrok

Delecija hromozoma 22
Delecija hromozoma 1
Delecija hromozoma 17
Delecija hromozoma 4

Monogenske bolesti

Stanje

Deficit 3 metilkrotonil CoA karboksilaze 1

Deficit 3 metilkrotonil CoA karboksilaze 2
Abetalipoproteinemija

Artrogripozna mentalna retadacija sa napadima
Autozomno recesivna policisticna bolest bubrega
Sindrom Bardet Biedl 12

Beta talasemija

Kanavanova bolest

Horeoakantocitoza

Krigler-Najarov sindrom, tip 1

Cisti¢na fibroza

Faktor V Lajden trombofilija

Deficit faktora Xl

Porodi¢na disautonomija

Familjarna mediteranska groznica

Fankonijeva anemija (vezana za FANCG)
Glicinska encefalopatija (vezana za GLDC gen)
Glikogenoza tip 3

Glikogenoza tip 7

Sindrom GRACILE

Miopatija inkluzionih telasaca tip 2

Isovaleri¢na acidemija

Joubertov sindrom tip 2

Junkciona bulozna epidermoliza: Herlic tip
Leberova kongenitalna amauroza (vezana za LCA5)
Hipoplazija Lejdigovih celija (rezistencija na luteiniziraju¢i hormon)
Udno-pojasna misi¢na distrofija tip 2E

Deficit lipoamid dehidrogenaze

Bolest urina mirisa javorovog sirupa tip 3)

Deficit lipoprotein lipaze

Deficit 3-hidroksiacil CoA dehidrogenaze dugog lanca
Bolest urina mirisa javorovog sirupa tip 1B
Metilmaloni¢ka acidemija (vezana za MMAA)
Multipli deficit sulfataze

Navaho neurohepatopatija
(sindrom deplecije hepatocerebralne mitohondrijalne DNK vezan za MPV17)

Neuronalna ceroidna lipofuscinoza (vezana za MFSD8)
Nijmegenov sindrom nestabilnosti

Deficit ornitin translokaze
(Sindrom hiperornitinemija - hiperamonemija - homocitrulinurija)

Poremecaji biogeneze peroksizoma - spektar Zellweger sindroma
(vezan za PEX1)
Poremecaji biogeneze peroksizoma - spektar Zellweger sindroma
(vezan za PEX2)

Fenilketonurija

Pontocerebelarna hipoplazija tip 2E
Piknodizostoza

Deficit piruvat dehidrogenaze (vezan za PDHB)
Distrofija mreznjace: vezana za RLBPI1-related
(distrofija retine Bothnia)

Pigmentni retinitis (vezan za DHDDS)

Sanfilipo sindrom tip D (mukopolisaharidoza I1ID)
Srpasta anemija

Sindrom Sjegren-Larson

Taj-Saksova bolest

Usherov sindrom tip 1F

Gen (mutacija)
MCCC1 (2)
MCCC2 (8)
MTTP (1)
SLC35A3 (1)
PKHD1 (30)
BBS12 (4)
HBB (88)
ASPA (4)
VPS13A (1)
UGTIA1 (10)
CFTR (122)
F5 (1)

F11 (4)
IKBKAP (3)
MEFV (8)
FANCG (3)
GLDC (2)
AGL (14)
PFKM (3)
BCSIL (12)
GNE (2)
IVD (1)
TMEM216 (2)
LAMC2 (1)
LCAS (3)
LHCGR (10)
SGCB (6)

DLD (7)

LPL (1)
HADHA (2)
BCKDHB (5)
MMAA (14)
SUMF1 (1)

MPV17 (1)

MFSD8 (2)
NBN (1)

SLC25A15 (3)

PEX1(3)

PEX2 (1)

PAH (67)
VPS53 (2)
CTSK (2)
PDHB (2)

RLBP1 (1)

DHDDS (1)
GNS (5)

HBB (15)
ALDH3A2 (2)
HEXA (14)
PCDH15 (2)




