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Whole Genome Analysis

SCREENING PRENATALE NON INVASIVO
DELLINTERO CORREDO CROMOSOMICO




Bioscience Genomics & uno spin-off accademico deII’Universim/
degli Studi di Roma Tor Vergata e di Bioscience Institute Spa.

Nei laboratori di Bioscience Genomics, situati presso il Dipartimento
di Biologia, & stata implementata la piU innovativa tecnologia
lllumina per I'estrazione del DNA, il sequenziomento di nuova
enerazione e I'analisi bioinformatica dei dati.
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DNA

FETALLE LIBERO Il G-Test si basa sulla presenza del DNA libero di origine fetale
nel plasma materno: durante le prime settimane di gestazione
NEL pLASMA contribuird a formare la placenta; alcune di queste si “romperanno”
naturalmente e riverseranno nel sangue materno il DNA fetale in

I'embrione & nutrito da un gruppo di cellule (trofoblasto) che
MATE RNO esse contenuto, sotto forma di frammenti.




ANEUPRPLOIDIE AUTOSOMICHE

Le aneuploidie autosomiche fetali elgle)
caratterizzate da un cromosoma in piv (trisomie), o
in meno (monosomie), rispetto alla coppia presente
in un cariotipo normale. La pit comune alla nascita
e la Trisomia 21 (circa 1 nato su 700); piU rare sono
la Trisomia 18 (circa 1 su 3300) e la
Trisomia 13 (circa 1 su 5000). Quelle

degli altri cromosomi autosomici,
ancor piu rare, sono solitamente

LE DELEZIONI SONO PIU COMUNI DELLA
SINDROME DI DOWN NELLE GESTANTI
CON MENO DI 40 ANNI

ANEUPLOIDIE DEI CROMOSOMI SESSUALI

Le aneuploidie dei cromosomi sessuali sono
caratterizzate dall'assenza parziale o totale di un
cromosoma X, nel caso della Sindrome di Turner
(circa 1 nata viva su 2000), o dalla presenza di un
cromosoma sessuale in piv, nel caso della Sindrome
di Klinefelter (circa
1 nato vivo su 500),
della  Sindrome di
Jacobs (circa 1 nato
vivo su 840) e della

causa di aborto precoce, morte 70
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DELEZIONI/DUPLICAZIONI

Le delezioni/duplicazioni sono anomalie cromosomiche strutturali sbilanciate, non dipendenti dall’etd materna,
caratterizzate dalla perdita di un fratto di cromosoma (o dalla presenza di copie dello stesso frammento) e di

conseguenza dei geni su di esso localizzati.

Alcune delezioni/duplicazioni causano sindromi rare, caratterizzate da anomalie cardiache, dismorfismi facciali e
labiopalatoschisi, disturbi dell’alimentazione, alterazioni della funzionalitd del fratto gastrointestinale e del sistema
immunitario, ritardo mentale e/o deficit dello sviluppo neuro-cognitivo. La gravitd delle manifestazioni cliniche
varia in funzione delle dimensioni e della posizione del frammento cromosomico assente o duplicato.




II G-test puo rilevare la Sindrome di
Down (T21), la Sindrome di Edwards
(T18) e la Sindrome di Patau (T13)

Il G-test, grazie all’analisi dell’'intero
genoma, puo rilevare anomalie
anche piccolissime (fino a 7Mb) a

con un'accuratezza >99%. carico di futti i cromosomi.

ACCURATEZZA

Grefr

TRISOMIE 21,1813 INTERO GENOMA

SENSIBILITA SENSIBILITA

/
>99 9%’ /7, 1)) >95 5%

SPECIFICITA SPECIFICITA

>99 9%' >99 3%’

CROMOSOMI
SESSUALI

>90-99%'

DETERMINAZIONE
SESSO

>99,9%'

L'impiego del sequenziamento paired-end | dati relativi ai cromosomi sessuali sono stati

ad elevata risoluzione e di specifici algoritmi oftenuti dal confronto con i risultati di test
bioinformatici rende il Gtest affidabile, anche diagnostici o con una valutazione clinica

in presenza di una frazione fetale bassa. alla nascita.




Tutte le opzioni G-test prevedono un protocollo di analisi certificato CE-IVD basato sull’automazione e sul sequenziaomento paired-end ad
elevata risoluzione (fino a 60 milioni di reads). Cid garantisce da una parte, la standardizzazione qualitativa dei flussi di lavoro, dall’altra
la possibilita di rilevare anomalie a carico dell’intero corredo cromosomico, mantenendo un bassissimo tasso di risultati falsi positivi.
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Delezioni/duplicazioni in tutti i cromosomi

Aneuploidie autosomiche rare

Rilevazione cromosoma Y (sesso fetale)
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* uniche opzioni per le gravidanze gemellari (massimo 2 feti), nelle quali non & possibile stabilire se I'eventuale rilevazione del cromosoma Y, o di un'anomalia, appartenga ad uno o ad
entrambi i feti, né a quale di essi.



test infegralmente eseguito nei laboratori dello spin-off Bioscience Genomics,
presso I'Universita degli Studi di Roma Tor Vergata

SIPIN-OFFF

puo rilevare anomalie piccolissime (fino a 7Mb) in tutti i cromosomi, anche nelle
gravidanze gemellari

INTERO GENOMA

10 SETTIMANLE puo essere eseguito a partire dalla decima settimana di gestazione

livello elevato di approfondimento per qualunque opzione di analisi (risoluzione
fino a 60 milioni di reads)

&0 MILIONI

risultati disponibili in 5 giorni dal ricevimento del campione di sangue per
5 GIORNI ponll in > glom P gue p
qualunque opzione di analisi

protocollo di estrazione, sequenziamento e analisi del DNA automatizzato e
certificato

CE-IVD

99,9% sensibilitd e specificitd per le trisomie 21,18 e 13 maggiore del 99,9%

99,3% specificitd maggiore del 99,3%, per qualunque opzione di andalisi

in caso di anomalia rilevata & previsto un rimborso per eventuali spese di
approfondimento diagnostico e/o per la consulenza genetica*
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RIMBORSO

*ilrimborso é soggetto a limitazioni. Per dettagli € possibile contattare il servizio clienti prima di sottoporsi al test.



INDICAZIONI

Gravidanze singole e gemellari bigemine (anche da fecondazione eterologal).

PRELIEVO E TRASPORTO

Il prelievo di sangue periferico materno pud essere eseguito a partire dalla 107
settimana di gestazione utilizzando la provetta certificata CE-IVD fornita nel kit
di prelievo e trasporto G-test. Il sangue prelevato viene inserito in un contenitore
isotermico per il frasporto di materiale biologico, nel rispetto della normativa
UN3373, e inviato ailaboratori di Bioscience Genomics, ubicati presso il Dipartimento

di Biologia dell'Universita di Roma Tor Vergata, dove vengono svolte tutte le fasi \
dell’analisi, secondo un rigoroso protocollo certificato CE-IVD. G ) Spedizione UN3373

/ Sequenziamento DNA

. Anadlisi bioinformatica

) Elaborazione risultato
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Disclaimer

Le caratteristiche e le condizioni dei servizi descritti nella presente brochure hanno scopo puramente illustrativo e possono subire modifiche.
Per avere informazioni aggiornate e dettagliate é possibile contattare il servizio clienti ai recapiti sopra indicati, prima di sottoporsi al test.
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