VERALCIIC

comprehensive NIPT

Jedinstveni test za aneuploidije,
delecije
imonogenske bolesti
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KAKO SE IZRAZAVAJU REZULTATI TESTA?

VEOMA NIZAK RIZIK (VERY LOW RISK)
Fetus je u niskom riziku da bude pogoden nekom od anomalija

VEOMA VISOK RIZIK (VERY HIGH RISK))
Fetus je u visokom riziku da bude pogoden nekom od anomalija
Kako je VERAgene skrining test, rezultate visokog rizika uvek treba potvrditi nekom od dijagnostickih procedura

REZULTATI

FETALNA FRAKCLJA Prema ACMG 2016 Position Statement, fetalna frakcija je precizno izmerena i zabelezena

(Gregg et al. 2016)

INTERPRETACIJA Zakljucak i preporuke

Rezultat testa ne eliminiSe prisustvo drugih genetickih stanja niti garantuje rodenje zdrave bebe.

KOJI SU KORACI NAKON VERAgene TESTA?

Informisati pacijenta o rezultatima testa
Preposuciti geneticko savetovaliste, ukoliko je potrebno
Potvrditi pozitivan rezultat nekom od dijagnostickih metoda, npr. amnicentezom

Dati savet trudnici

*Postotak se odnosi na detekciju aberacija u sklopu VERAgene testa.



VERAgene NIPT NOVE GENERACIJE

VERAGgene je prvi, sveobuhvatni neinvazivni prenatalni test (NIPT) koji istovremeno detektuje fetalne aneuploidije, delecije i 100
monogenskih bolesti.

Validiran kod jednoplodnih
i blizanackih trudnoca

— KLINICKI PODACI
Prema profesionalnim udruzenjima, poput ACMG i ACOG, NIPT je najtacniji skrining test za detekciju naj¢escih fetalnih
anomalija’2. Kombinovanje NIPT - a i konvencionalnih prenatalnih testova, koji ukljucuju ultrazvu¢nu dijagnostiku i
analizu biohemijskih markera, pruza detaljnu procenu trudnoce i unapreduje prenatalnu negu.

Vec od 10. nedelje | Uspesan i kod Ne postoji starosna
IVF trudnoca granica za trudnice

gestacije

NIPT smanjuje broj sprovedenih invazivnih prenatalnih procedura za aneuploidije autozoma, dok povecava stopu
prenatalne detekcije polnih aneuploidija (SCA) i delecija koje:

e nisu povezane sa godinama starosti majke

e (Cesto su neuocljive konvencionalnim metodama prenatalne dijagnostike

e mogu imati vecu ucestalost nastanka nego aneuploidije autozoma?

Kombinovanjem detekcije aneuploidija i delecija sa skriningom na monogenske bolesti, VERAgene pruza sveobuhvatnu sliku
o trudnoci primenom samo jednog testa. Oboljenja koja detektuje VERAgene cesto imaju tesku klinicku sliku i mogu ozbiljno
uticati na kvalitet Zivota. Kumulativni rizik po fetus da bude pogoden nekim od genetickih stanja koje analizira VERAgene je,
priblizno, 1 prema 50, racunato prema trudnoc¢ama srednjeg i visokog rizika3.

KOJA STANJA DETEKTUJE VERAgene?

ANEUPLOIDIJE AUTOZOMA | DELECIJE

Daunov sindrom (Trizomija 21) DiDzZordZov sindrom (22g11.2)
Edvardsov sindrom (Trizomija18) 1p36 sindrom delecije (1p36)

Patau sindrom (Trizomija13) Smit-Magenisov sindrom (17p11.2)

Vulf-Hirshornov sindrom (4p16.3)

POLNE ANEUPLOIDIJE 100 MONOGENSKIH BOLESTI

Tarnerov sindrom (Monozomija X) VERAgene uocava preko 200 tackastih mutacija povezanih sa 100
. . . .. autozomalno-recesivnin i X - povezanih hematoloskih, renalnih,

Trostruki X sindrom (TrizomijaX) oftalmoloskih, kardioloskih, endokrinoloskih, neuroloskih, misi¢nih i

Klinefelterov sindrom (XXY) metaboli¢kih monogenskih bolesti.

Jakobsov sindrom (XYY) Za spisak 100 monogenskih bolesti koje detektuje VERAgene posetite

XXYY sindrom

www.beo-lab.rs/veragene/

Detekcija pola je opciona



SOPSTVENA CILJANA METODOLOGLUJA

VERAgene “hvata”, broji i analizira slobodnocelijske DNK (cfDNK) fragmente iz selektovanih genomskih regiona koristeéi Tehnologiju
Targetiranog Obogacivanja i Sekvenciranje Nove Generacije (NGS) uz sopstvene bioinformaticke alate.
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CILJANA GENOMSKA ANALIZA

VERAgene koristi sopstvenu tehnologiju, specificno dizajnuranu da zaobide genomske regione sa kompleksnom strukturom koja moZe uticati na
performanse testa. Na ovaj nacin se prevazilaze izazovi povezani sa drugim NIPT testovima, dok se preciznost i tacnost VERAgene testa povecavaju.

VISOKA DUBINA CITANJA

Dubina ¢itanja predstavlja broj ¢itanja svakog nukleotida tokom analize. VERAgene “hvata” i umnozava DNK fragnete ciljanih regiona hromozoma.

VERAgene je u mogucnosti da analizira regione hromozoma od interesa veoma visokom dubinom citanja, Sto povecava statisticku tacnost analize kao
i specificnost i senzitivnost VERAgene testa.

MERENJE FETALNE FRAKCIJE

Sopstveni bioinformaticki softver precizno meri fetalnu frakciju, Sto povecava stabilnost i pouzdanost VERAgene testa.

PARALELNA ANALIZA SEKVENCI

Sopstvena bionformaticka struktura analizira sekvencirane podatke dobijene svakim testom. Ovakva paralelna analiza povecava senzitivnost i
specificnost testa na aneuploidije, delecije, monogenske bolesti i na detekciju pola bebe.



KAKO SE IZVODI VERAgene TEST?

U majcinoj krvi se nalazi slobodnocelijska DNK koja

FETALNA
potice i od majke i od fetusa. cfDNK ANEUPLOIDIJE
DELECUE
Fetalna, cirkuliSu¢a DNK je materijal za detekciju MAJCINA
DNK ]

aneuploidija i delecija. Istovremeno, na osnovu
majcine, cirkuliSu¢e DNK, se procenjuje rizik od

nastanka monogenske bolesti.
. MONOGENSKE
@ OCEVA BOLESTI
Zatim se, sofisticiranim algoritmima, izraéunava DNK

rizik od nastank.a aneuploidije, delecije i BUKALNI BRIS
monogenske bolesti kod fetusa. BIOLOSKOG OCA

KOME JE NEAMENJEN VERAgene TEST?

ANEUPLOIDLE POLNE

DELECLJE MONOGENSKE

AUTOZOMA ANEUPLOIDUJE

BOLESTI

Jedan plod
Blizanci/Nestali blizanac

IVF (sopstvena j.¢.)
Jedan plod

IVF (sopstvena j.c.)
Blizanci/Nestali blizanac

Maligniteti, istorija maligniteta, transplantacija kosne srZi ili organa i skorasnja transfuzija krvi su kontraindikacije za testiranje.

ACMG preporuke!:

e NIPT skrininig za sve jednoplodne i blizanacke trudnoce na trizomije 21, 18 i 13
e NIPT skrining za sve jednoplodne trudnoce na polne aneuploidije
e NIPT skrining za sve trudnoce na deleciju 22q11.2 - DiDZordzZov sindrom
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KAKO SE IZVODI VERAgene TEST?

Preporuciti VERAgene bududim ,\'Q:@éfq@g, Uzorci ce biti analizirani u

roditeljima Medicover Genetics laboratoriji

Uzorkovanje krvi majke i bukalnog —8—8—  Rezultati su dostupni unutar
Uw brisa bioloskog oca u ordinaciji - 10 radnih dana i bice

ili u laboratoriji e poslati na mail trudnice

2 . Transport uzoraka u
V Medicover Genetics laboratoriju

IMATE DODATNIH PITANJA?

Ukoliko imate dodatnih pitanja u vezi NIPT testova, budite slobodni da kontaktirate svog stru¢nog saradnika.
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