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Badanie WES

ANALIZA 23000 GENOW

Informator dla rodzicow

poznanie przyczyny objawow

postawienie diagnozy

wprowadzenie leczenia

szansa na zatrzymanie choroby
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CO DAJE WYKONANIE BADANIA WES?

Przede wszystkim mozliwosc szybkiego postawienia diagnozy — nazwanie choro-
by po imieniu i zakonczenie odysei diagnostycznej. W wielu przypadkach oznacza
to rozpoczecie indywidualnego, ukierunkowanego leczenia, ktore poprawia stan
zdrowia dziecka. Co to zmienia w sytuacji rodzicow i dziecka?

Spokdj i odzyskanie kontroli nad sytuacja

Oszczednosc czasu i pieniedzy na zbedna
diagnostyke i nietrafione leczenie

Wiedza o ryzyku zachorowania rodzenstwa
Swiadome planowanie powiekszenia rodziny

Wyjasnienie otoczeniu, na co choruje
dziecko i z czym sie to wigze

Dostep do refundowanego programu leczenia i terapii % = '
Wprowadzenie ukierunkowanego leczenia ) e

Koniec z osamotnieniem - uzyskanie wsparcia innych rodzicow

Uchronienie dziecka przed rozwojem kolejnych objawow

Zrozumienie, co czuje i przez co przechodzi dziecko
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W JAKICH SYTUACJACH BADANIE WES
JEST WYKONYWANE NAJCZESCIEJ?

Nietypowe rysy twarzy i budowa ciata
Autyzm, zespot Aspergera

Padaczka, zesp6t Westa

Wiele niespecyficznych
objawow i brak diagnozy

Choroba phuc
Ryzyko choroby onkologicznej

Czeste infekcje, wysypki i alergie

Zaburzenia kardiologiczne i hematologiczne

Podejrzenie wrodzonej choroby metabolicznej
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choroby) i nie pozwalat na poznanie przyczyny
problemoéw. Badanie WES daje szanse na zmiane
sytuacji, zakonczenie wieloletnich poszukiwan

i wprowadzenie wyczekiwanego leczenia.

WIELE NIESPECYFICZNYCH OBJAWOW
JEDNOCZESNIE

Niepetnosprawnos¢ intelektualna lub fizyczna,

padaczka, zaburzenia trawienia, odpornosci i inne Padaczka, drgawki czy zespdt Westa mogg byc
objawy, ktére pozornie nie majg ze sobg zwiazku, spowodowane niekorzystnymi zmianami

moga by¢ spowodowane choroba wrodzona. Wielu w genach. W przebiegu wielu choréb wrodzonych
rodzicow od lat prébuije zdiagnozowac dziecko, dochodzi do uszkodzen uktadu nerwowego, ktore
a kolejni specjalisci nie potrafig jednoznacznie prowadza do wystapienia objawow epileps;ji.

okresli¢ przyczyny problemow.

Padaczka moze by¢ poczatkowym objawem
choroby wrodzonej, ktéra bez wprowadzenia
leczenia bedzie sie rozwijac. Postawienie diagnozy
choroby wrodzonej daje szanse na uchronienie
dziecka przed rozwojem kolejnych objawow,

a w konsekwencji trwatym uszkodzeniem mézgu
i niepetnosprawnoscia intelektualna.

Wykonanie badania WES u dziecka z padaczka

to szansa na zyskanie odpowiedzi na pytanie,

czy przyczyna napadow lezy w genach. A to jest
podstawg dla najwazniejszego — wprowadzenia
odpowiednio dobranego leku, ktéry pozwoli na
zmniejszenie czestotliwosci atakow

lub ich catkowite wyciszenie. W przypadku
padaczki spowodowanej wrodzong choroba
metaboliczna kluczowe okazuje sie¢ wprowadzenie
odpowiedniej diety ratujacej dalszy rozwdj
dziecka.

Kazdy z objawdw jest leczony osobno,
a stan dziecka sie pogarsza.

Nawet jesli zostaty juz wykonane badania
genetyczne, to prawdopodobnie ich zakres byt
podstawowy (np. w kierunku tylko jednej
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AUTYZM | ZABURZENIA

ROZWOJU INTELEKTUALNEGO

Diagnoza autyzmu — co dalej? Wielu rodzicow nie
zdaje sobie sprawy, ze autyzm to nie choroba
sama w sobie, a jedynie opis zespotu objawow.
Jak dowiedziec sie, co je powoduje? Przyczyn moze
by¢ sporo, wiadomo jednak, ze u czesci dzieci za
zaburzenia rozwoju intelektualnego odpowiadaja
czynniki genetyczne.

Wykonanie badania WES u dziecka z autyzmem

to szansa na zyskanie pewnej informadcji, z jakim
naprawde zaburzeniem mamy do czynienia. Oznacza
to bardzo konkretng wiedze, czy mozna wprowadzi¢
specjalistyczne leczenie objawowe i terapie, ktore
poprawia funkcjonowanie dziecka, a w niektorych
przypadkach nawet cofna objawy. Autyzm

jest tez jednym z objawodw wrodzonych choréb
metabolicznych.

W ich przypadku wprowadzenie odpowiedniej,
poprowadzonej przez lekarza diety

i suplementacji jest podstawa leczenia. Diagnoza
to takze mozliwos¢ przewidzenia w jakim kierunku
zaburzenia mogg sie rozwija¢ w przysztosci lub czy
jest szansa na ich zatrzymanie oraz oszacowania, €zy
podobne zaburzenia moga wystapic u rodzenstwa
malego pacjenta.

testDNA DT
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U ok. 30% oséb z autyzmem
stwierdza sie genetyczne podtoze
objawow.

PODEJRZENIE WRODZONEJ
CHOROBY METABOLICZNEJ

Wrodzone choroby metaboliczne (tzw. wrodzone
wady metabolizmu, WWM) to grupa ponad tysigca
zaburzen spowodowanych wadliwg budowa gendw.
Objawy WWM moga byc¢ bardzo niespecyficzne,
czesto sg to zaburzenia rozwoju intelektualnego

i autyzm, drgawki, padaczki. Wyniki
podstawowych badan metabolicznych moga nie
dac odpowiedzi na pytanie, z jakim doktadnie
rodzajem choroby mamy do czynienia.

Od prawidtowego rozpoznania i czasu postawienia
diagnozy zalezy skutecznos¢ leczenia — dobor
indywidualnej diety lub suplementacji, ktore
moga uratowac nie tylko zdrowie, ale i zycie
dziecka. W przypadku wrodzonych choréb
metabolicznych badanie WES jest najszerszym

i najdoktadniejszym dostepnym badaniem,
pozwalajagcym na postawienie diagnozy

w stosunkowo krétkim czasie w poréownaniu do
innych metod.

Badanie WES moze jasno zweryfikowac
podejrzenie wrodzonej choroby metabolicznej.
Sprawdzane jest zrodto problemu, czyli mutacje
w genach, z ktérymi dziecko przychodzi na swiat.

Badanie WES COMPLEX dodatkowo weryfikuje,
czy poziom konkretnego enzymu lub biomarkera
jest zaburzony. Pozwala to sprawdzi¢, czy dana
choroba sie rozwinefa i jak jest zaawansowana.
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CHOROBY WRODZONE - CZY FAKTYCZNIE SA TAK RZADKIE?

23000 -
genodw, ktére moga @

by¢ przyczyna ) -
choroby wrodzonej "\

7000 Joisiel)

tyle znamy
chordb rzadkich

Choroby wrodzone kojarzg sie z nieprawidtowymi
rysami twarzy, czy budowag ciafa oraz ciezka
niepetnosprawnoscia. W wiekszosci przypadkow
ich objawy sa jednak inne i mato specyficzne

- moga nimi by¢ tagodne zaburzenia rozwoju
intelektualnego (w tym objawy autyzmu),
padaczka, zaburzenia odpornosci, zmiany skérne,
gastryczne i inne - dotyczace kazdego ukladu

w ciele.

Prawidtowe rozpoznanie choroby wrodzonej
utrudnia fakt, ze u kazdego pacjenta objawy moga
sie roéznic¢ natezeniem i rodzajem, moga sie tez
pojawiac w réznym wieku.

Chorzy wpadajg w wieloletnig ,odyseje
diagnostyczng” oznaczajaca zbedne pobyty

w szpitalach, badania i co najgorsze - nietrafione
leczenie. Wielu z nich nigdy sie nie dowie, na co
tak naprawde cierpi, a objawy beda sie pogtebia¢,
prowadzac do ciezkich zaburzen.

Tymczasem dla wielu choréb wrodzonych istnieje
leczenie, ktore jest w stanie realnie poprawic stan

11 LAT

tyle srednio traci pacjent
od pierwszych objawow
do postawienia diagnozy

Ll

zdrowia i zapobiec ciezkim powiktaniom.
Zeby wprowadzi¢ takie leczenie, potrzebna jest
pewna diagnoza i poznanie przyczyny problemow.

8 MLN

tyle osob rocznie
choruje na swiecie

CO JEST PRZYCZYNA

CHOROBY WRODZONEJ?

Za nasze zdrowie w duzej mierze odpowiadaja
malutkie czesci organizmu — tak mate,

ze mieszczg sie w naszych komarkach — geny.
Abysmy byli zdrowi, budowa gendw musi by¢
prawidfowa. Jedli tak nie jest, dane geny przestaja
dziatac lub ich dzialanie jest nieprawidiowe,

a to prowadzi do rozwoju objawow choroby
wrodzonej. Wiemy, gdzie znajduje sie DNA
cztowieka, ile genoéw zawiera i z jakich czesci

sie sklada. Niektore z nich sa juz bardzo dobrze
poznane, ale wiele z nich wciaz stanowi dla nauki
duza niewiadoma.

Zeby zrozumie¢, co sprawdza badanie WES, warto
dowiedziec sig, jak zbudowane sa nasze geny.



.W"’ BadamyDzieci.rL

L —

Kazdy z 23 000 gendw cztowieka sktada sie

z dwoch czesci: introndw i eksonow. Eksony (tzw.
sekwencje kodujace) to bardzo mate, ale niezwykle
wazne czesci gendw, ktére decydujg o budowie
biatek. S bardzo dobrze poznane — wiemy, za co od-
powiadaja i jakie wady w ich budowie (czyli mutacje)
mogg powodowac niepokojace objawy u pacjenta.
Umiemy je przeanalizowac, nazwac i opisac. Szacu-
je sie, ze zmiany w eksonach odpowiadaja za ok.
89% przypadkow rozwoju choréb wrodzonych,
dlatego w pierwszej kolejnosci poszukuje sie
zawsze nieprawidlowosci w tych czesciach genéw
i wykonuje badania, ktére sa w stanie je wykryc¢.

ORGANIZM KOMORKA

JAKIE BADANIA POZWALAJA
NAJDOKLADNIEJ SPRAWDZIC

NIEPRAWIDLOWOSCI
W GENACH?

Sa to badania, ktore wykorzystuja technologie
NGS (sekwencjonowania nowej generacji). Dzieki
niej mozna poznac bardzo doktadnie

budowe kazdego z 23 000 znanych genow
cztowieka. Jakie badania ma do dyspozycji

nauka?

CHROMOSOM
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Introny sg duzo wieksze od eksondw, rownoczesnie
sg stabo poznane. Duza cze$¢ naszego DNA ukrytego
w intronach wciaz stanowi niewiadoma. Z kazdym
rokiem jednak wiedza o funkcji intronéw poszerza
sie. Naukowcy potrafig juz okresli¢ sposdb dziatania
niektorych introndéw i ustali¢, ze mogg prowadzi¢ one
do rozwoju choroby wrodzonej u pacjenta. Wykrycie
takiej zmiany moze zawazy¢ na diagnozie.

Sprawdzenie intronéw to sprawdzenie dodatkowych
kilku tysiecy mutacji genetycznych, ktére mogg by¢
odpowiedzialne na wystepowanie choroby u pacjenta.

} EKSON
} INTRON
} EKSON

DNA GEN
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WGS (sekwencjonowanie

catego GENOMU)
— ANALIZAW CELACH
NAUKOWYCH

testDNA DT

laboratorium badan DNA

Badanie WES (sekwencjonowa-
nie catego eksomu)

— BADANIE, KTORE MOZE
ZMIENIC ZYCIE PACJENTA

WGS to badanie, ktére sprawdza cate DNA (zaréwno
eksony, jak i introny), dzieki czemu pozwala

na odkrywanie nowych informacji o materiale
genetycznym cztowieka — szczegdlnie w zakresie
mato poznanych introndw. Badanie WGS dostarcza
ogromnych ilosci danych, ktérych analiza jest
czasochtonna. Ze wzgledu na ilos¢ informacji, kazdy
gen jest sprawdzany niewielka liczbe razy, co
obniza wiarygodnos¢ wyniku. Wiekszos¢ informacji
dostarczona przez badanie WGS bedzie wartosciowa
dla naukowca, ale nie dla lekarza, ktéry poszukuje
pewnych danych, na podstawie ktérych bedzie
mogt postawic diagnoze i rozpocza¢ bezpieczne
leczenie pacjenta.

Badanie WGS u pacjentéw wykonuje sie

w szczegolnych przypadkach, kiedy podejrzenie
choroby wrodzonej na podstawie objawow jest
bardzo mocne, a pozostate badania nie wskazuja

nieprawidtowosci w genach. Mozna wtedy rozpoczac
poszukiwanie zmian w jeszcze nieznanych obszarach.

SEKWENCJONOWANIE

23000
GENOW

S

30000

badania WES!

tyle pojedynczych badan
DNA trzeba by wykonag,
aby zbadac zakres jednego

WES to test genetyczny pierwszego wyboru
rekomendowany dla pacjentow, u ktorych
wystepuja niepokojace objawy, a ich przyczyny
do tej pory nie udalo sie ustali¢. Badanie WES daje
szanse na postawienie diagnozy i wprowadzenie
ukierunkowanego leczenia.

Standardowe badanie WES analizuje najlepiej
poznang cze$¢ DNA pacjenta, czyli eksony. Poszukuje
w nich niebezpiecznych zmian, ktére bedzie mozna
uznac za przyczyne objawéw. Badanie WES jest
bardzo precyzyjne - kazda niepokojaca zmiana

w genie jest sprawdzana kilkadziesiat razy, aby
miec pewnos¢ co do jego budowy. Dzieki temu
wynik jest wartosciowy dla lekarza genetyka, ktory

na jego podstawie moze podstawi¢ diagnoze danej
choroby i zadecydowac o dalszym leczeniu.

Czy wiesz, ze...?
Badanie WES moze wykry¢ zmiane

w genach pacjenta, ktéra wystepuje
po raz pierwszy na swiecie!

150

tyle nowych choréb
zostato odkrytych
dzieki badaniu WES
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Badanie WES - na czym polega analiza?

KONSULTACJA Z LEKARZEM GENETYKIEM

Kazde badanie WES powinno zosta¢ poprzedzone konsultacjg z lekarzem genetykiem,
ktéry pomaga w szczegdtowym opisie objawdw wystepujacych u pacjenta. Dzieki temu
kazde badanie jest indywidualnie ukierunkowane.

SEKWENCJONOWANIE 23 000 GENOW

Z pobranego materiatu DNA (krew zylna, sucha kropla krwi lub wymaz z policzka)

lub wymaz z policzka) ,sczytywane’ sg wszystkie geny Pacjenta - az 23 000. Dzieki temu
poznawana jest ich dokfadna budowa.

WYBOR GENOW DO INDYWIDUALNEJ ANALIZY W KIERUNKU POZNANIA
PRZYCZYNY OBJAWOW

Sposrod wszystkich zsekwencjonowanych gendw diagnosta wybiera te, w ktérych
potencjalnie moze sie kry¢ przyczyna problemdw zdrowotnych opisanych przez Pacjenta
na dokumentagji. U kazdego Pacjenta ten zestaw i liczba gendw bedg inne - dopasowane
do objawow.

SZCZEGOLOWA, INDYWIDUALNA ANALIZA

Geny zwigzane z objawami sg analizowane bardzo szczegétowo - w poszukiwaniu nawet
rzadkich mutacji, ktére moga powodowac zaburzenia u danego Pacjenta (nawet jesli
to jedyny taki przypadek na swieciel).

PROFILAKTYKA | PRZYPADKOWE ZNALEZISKA

Przy okazji analizy gendw zwigzanych z objawami diagnosta moze odkry¢ réwniez zmiany
w genach, ktére moga by¢ potencjalnie niebezpieczne w przysztosci, ale na ten moment
nie wywotuja jeszcze niepokojacych objawow. Rodzaj zaraportowanych zmian zalezy
od tego, jaki standard raportowania przyjmuje laboratorium. Niektére laboratoria raportuja
tylko ryzykowne zmiany w genach - powodujace choroby, ktére na ten moment mozna
leczy¢. Pacjent musi wyrazi¢ zgode na zaraportowanie takich informacji na wyniku badania.

WYDANIE WYNIKU

Wynik pokazuje wybrane zmiany, ktére mogg byc¢ przyczyna objawow Pacjenta. Jezel
w toku analizy nie zostanie znaleziona zadna zmiana, ktéra moze powodowac objawy,
na wyniku zostanie umieszczona wiasnie taka informacja.

KONSULTACJA GENETYCZNA

Kazdy wynik badania WES powinien zostac¢ skonsultowany z lekarzem genetykiem - pod
katem objawow wystepujacych u Pacjenta. Na podstawie badania WES lekarz genetyk
moze postawic konkretng diagnoze i zaleci¢ dalsze, ukierunkowane postepowanie.
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BADANIE WES COMPLEX

— ZMIENIAMY LATA
DIAGNOZY W DNI

WES Complex jest to pierwsze dostepne w Polsce
badanie tak zwane multiomiczne.

Co to oznacza? Podczas jednej analizy, z jednej
pobranej probki wykonywane jest zarowno badanie
WES o najszerszym zakresie oraz kariotyp molekularny
(mikromacierze), w sytuacji, gdy zostanie wykryta
nieprawidtowos¢ w genie, ktora moze byc
odpowiedzialna za chorobe metaboliczng
przeprowadzane jest takze badanie biochemiczne.
Taki test pozwala okredli¢, czy choroba metaboliczna
Jest aktywna” i jak bardzo jest zaawansowana.
Widoczne jest to poziomie metabolitow w krwi
pacjenta.

testDNA DT
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Badanie WES COMPLEX daje wiec najwieksza
szanse ha postawienie poprawnej diagnozy
przyczyny objawéw i wprowadzenie leczenia

—w szybkim czasie. Kazda wykryta zmiana w genie
jest ponownie sprawdzana ponad 100 razy dla
najwyzszej pewnosci wyniku. Jest

to najnowoczesniejsze i najbardziej precyzyjne
badanie genetyczne. Badanie WES COMPLEX
sprawdza wszystkie znane zmiany w genach
(punktowe oraz zmiany liczby kopii CNV), o ktérych
wiadomo, ze moga powodowac rozwoj objawow
choroby wrodzonej i moga by¢ podstawg

do postawienia diagnozy. Dodatkowo, w przypadku
wykrycia choroby metabolicznej

lub neurodegeneracyjnej od razu przeprowadzana
jest analiza odpowiedniego enzymu lub biomarkera,
co pozwala jednoocznie potwierdzi¢ lub wykluczy¢
chorobe.

Badanie WES COMPLEX to najnowsze osiggniecie w Swiecie
diagnostyki genetycznej. Obejmuje zakresem badanie WES
oraz najbardziej wartosciowq dla pacjenta czes¢ badania WGS,

a takze badania biochemiczne pozwalajgce postawic rozpoznanie.
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Badanie WES COMPLEX to rozwigzanie

diagnostyczne, ktére pozwala wyjs¢ poza genetyke.

Jest to kompleksowy test do sekwencjonowania
catych egzomow, ktéry taczy w sobie genetyke

i badania biochemiczne w jednej analizie. Prowadzi
to do wczesnej diagnozy, lepszego rokowania
choroby oraz ulepszonego leczenia i zdrowia
pacjentow z rzadkimi chorobami.

Uzupetnienie obrazu klinicznego o biochemie
pozwala ocenic ciezkosci choroby, a tym samym
przyspieszy¢ wprowadzenie spersonalizowanego

leczenia.
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Badanie kierowane jest do wszystkich oséb

u ktérych wystepuja niepokojace objawy, ktére
moga miec¢ podtoze genetyczne.

Podwdjnie wazne jest wykonanie tego badania
u 0s0b z podejrzeniem choroby metabolicznej
lub neurodegenarycjnej, poniewaz poza
sprawdzeniem genow (ktére sprawdzane

sg w standardowych badaniach WES) sprawdza
takze enzymy i biomarkery.
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Jak wybraé badanie WES bowiem zbudowania takiego procesu wykonania badania,

— czym sie kierowac?

Przede wszystkim trzeba mie¢ swiadomos¢, ze dostepne
na rynku oferty moga sie miedzy sobg znacznie réznic,

a roznice te moga wptywac na jakos¢ analizy i rzetelnosc¢
wynikow. Badanie WES badaniu WES nie jest rowne!

Wynika to z tego, ze nie ma jednego ustalonego standardu
tworzenia i przeprowadzenia tego badania - nie ma
ustawy ktora by to regulowata, ani instytucji, ktéra czuwa
nad wiarygodnoscig i jakoscig wynikdw badan. Kazdy
element i fragment procesu moze by¢ nieco inaczej
zaprojektowany co fnalnie moze mie¢ wptyw na wyglad
wyniku oraz to czy pacjent zostanie zdiagnozowany!

Na co przede wszystkim warto zwroci¢ wybie-
rajac badanie WES:

#1. Jaki jest zakres badania WES - jakie rodzaje
zmian w genach zostanga sprawdzone?
Warto dopytac o zmiany gtebokointronowe, zmiany liczby

kopii (CNV), czy zmiany w mtDNA (DNA mitochondrialnym).

#2. Czy poza badaniem genetycznym, w zakres
badania WES wchodza dodatkowe badania?
Aby uzyskac¢ pewnga diagnoze choroby metabolicznej

lub neurodegeneracyjnej niezbedne jest wykonanie badan
biochemicznych poziomu enzymdw i biomarkeréw.
Wybrane badania WES pozwalajg sprawdzi¢ to podczas
jednej analizy.

#3 Jakie certyfkaty i akredytacje posiada
laboratorium?

Dlaczego certyfkaty sg tak istotne? Poniewaz swiadcza

o0 tym, ze laboratorium stosuje proces analizy, ktory
zapewnia wiarygodnos$¢ wynikoéw. Dla pacjenta oznacza
to po prostu pewnos¢ diagnozy i to, ze nic nie zostato
przeoczone.

Przyktadem instytugji, ktora ustanawia dobre praktyki

i standardy analiz NGS (w tym badania WES) jest

EMQN - Europejska Agencja Kontroli Jakosci Badan
Genetycznych. Zdobycie wysokiej punktacji i certyfkatu
nadawanego przez EMQN jest bardzo cenne - wymaga

ktory zapewni powtarzalno$¢ i wiarygodnos$¢ analizy.

#4 Jaka jest srednia glebokos¢ pokrycia?

Aby miec wiec pewnos¢, ze dana zmiana faktycznie
wystepuje u danego pacjenta nie wystarczy sprawdzic
(odczytac) ja tylko raz. Nie daje to pewnosci czy ona
faktycznie istnieje, czy nie jest przypadkiem btedem odczytu
maszyny. Sytuacja moze byc¢ rowniez odwrotna!

Przy zbyt matej ilosci odczytow moze sie okaza¢,

Ze jakas mutacja zostanie przeoczona!

Najlepsze badania WES - gwarantujace wiarygodnos¢

i jakos¢ wyniku osiggaja srednie pokrycie na poziomie

100x - oznacza to, ze materiat genetyczny jest odczytywany
srednio 100 razy. Jest to przyjeta warto$¢ minimalna

dla obszaréw DNA pacjenta, ktére jest najtrudniejsze

w analizie. Jezeli obszar jest fatwiejszy do odczytania - taka
ilos¢ sie zwieksza do 200-300 razy!

#5. Czy zostang zaraportowane zmiany rzadkie

- typu VUS?

Czym sg zmiany VUS"? Sg to zmiany rzadkie, czesto
wykrywane sa u danego pacjenta po raz pierwszy

na swiecie! Jezeli jednak taka zmiana jest znaleziona

w genie, ktory bardzo pasuje do objawodw wystepujacych

U pacjenta, moze ona okazac sie przyczyng choroby. Lekarz
genetyk na podstawie wyniku, ocenia czy taka zmiana moze
stanowi¢ podstawe do postawienia diagnozy.

Jezeli zmiany VUS nie sg raportowane, zmniejsza sie szansa
na prawidfowg diagnoze!

Wybierz badanie WES
w Laboratorium testDNA.

Wybierz badanie WES
madrze!
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DLACZEGO BADANIE WES W testDNA?

Pewnos¢, ze badanie jest odpowiednie dla pacjenta. Kazde badanie WES poprzedzone jest konsultacja
kwalifikujgca z lekarzem genetykiem. Lekarz potwierdzi, czy Pacjent powinien mie¢ wykonane akurat
to badanie, a jedli tak - pomoze w wypetnieniu dokumentacji. Podczas konsultacji zostang rowniez
doktadnie opisane objawy pacjenta, rowniez te trudne do zauwazenia samodzielnie.

Zrozumienie, co wynik badania oznacza dla dziecka i jakie sa mozliwosci leczenia. Kazdy wynik
badania jest objety darmowa konsultacjg z doswiadczonym lekarzem genetykiem.

Przyspieszenie wprowadzenia leczenia przez lekarza specjaliste (np. neurologa). Dzieki pisemnym
zaleceniom lekarza genetyka, ktore sg wystawiane po konsultacji wyniku. Pisemne zalecenia mozna
przedstawic lekarzowi innej specjalizacji, co utatwia jego interpretacje.

Pewnos(, ze badany jest najszerszy mozliwy do sprawdzenia w badaniu NGS zakres. Raportujemy
zarbwno zmiany punktowe w genach (patogeniczne, prawdopodobnie patogeniczne, VUS), zmiany liczby
kopii CNV jak i zmiany w DNA mitochondrialnym (mtDNA). Badanie WES PREMIUM dodatkowo raportuje
znane zmiany w intronach.

Potwierdzenie postawienia diagnozy choroby metabolicznej lub neurodegeneracyjnej. \W badaniu
WES COMPLEX poza badaniem genetycznym, z jednej probki i podczas jednej analizy wykonywane

s badania biochemiczne pozwalajace potwierdzi¢ rozpoznanie i postawi¢ pewng diagnoze. Badanie

to pozwala takze stwierdzi¢ poziom zaawansowania choroby.

Nie tylko diagnoza, ale tez profilaktyka. Na Zyczenie Pacjenta raportujemy réwniez zmiany w genach
niezwigzanych z jego objawami, ktére moga stanowic ryzyko zachorowania w przysztosci (tzw. Secondary
Findings, w badaniu WES PREMIUM analiza 64 genow rekomendowana przez ACMG).

Zapobieganie rozwojowi nowotwordéw. Za zgoda pacjenta raportujemy zmiany w genach, ktére moga
przyczynic sie do rozwoju nowotwordw w przysztosci. Dzieki wczesnej wiedzy w wielu przypadkach mozna
do tego nie dopusci¢!

Maksymalne przyspieszenie wdrozenia leczenia i unikniecie niepewnosci zwigzanej z dtugim
oczekiwaniem na rezultat badania. Staramy sie, aby wyniki naszych badan byty wydawane w mozliwe
jak najkrétszym terminie.

Mozliwos¢ wykonania badania z suchej kropli krwi. Probka moze by¢ kropla krwi przeniesiona
na specjalng bibutke. Pobranie takie jest proste, bezbolesne, nie ma do niego zadnych przeciwwskazan
oraz nie wigze sie z zadnymi ewentualnymi powiktaniami.

Mozliwos$¢ pobrania bezbolesnego wymazu z policzka. Probka do badania WES moze by¢ rowniez
wymaz z policzka, ktéry rodzic moze pobrac od dziecka samodzielnie, w zaciszu domowym. Zestaw
pobraniowy wysytamy i odbieramy bezpfatnym kurierem. W przypadku badania WES PREMIUM z wymazu
z policzka moze nie by¢ mozliwosci zaraportowania zmian CNV.

Unikniecie organizacji przesytki kurierskiej, poniewaz cata obstuge kurierska organizujemy i optacamy
my, tak zeby rodzic nie musiat traci¢ czasu.

Spokadj i pewnos¢ na kazdym etapie w trakcie wykonania badania dzieki wsparciu
indywidualnego konsultanta medycznego. Przeprowadzimy Cie przez badanie, pomozemy
w wypetnieniu dokumentacji, udzielimy wszelkich informacji. Opiekunowie badania sg dla Ciebie
dostepni 7 dni w tygodniu 365 dni w roku.

tatwosc wykonania badania. Dzieki przejrzystosci naszych informacji oraz wsparciu indywidualnego
opiekuna zlecenie badania jest dla pacjenta proste i wymaga jedynie matego naktadu czasu i pracy.
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KTO KONSULTUJE NASZYCH PACJENTOW?

Dr n. med. Magdalena Anna Janeczko
pediatra, genetyk

0 6 6 & ¢

- specjalista pediatrii i genetyki klinicznej. Dr n. med. Magdalena Anna Janeczko jest cztonkiem
Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka i wieloletnim nauczycielem akademickim oraz autorka

i wspotautorka licznych publikacji naukowych. Pani Doktor pracuje w Uniwersyteckim Szpitalu
Dzieciecym w Krakowie. Jest cenionym specjalista, na co dziert diagnozujacym réwniez bardzo
trudne przypadki kliniczne.

Dr n. med. Artur Dobosz

genetyk
B B 6 6 ¢

- specjalista genetyki klinicznej. Na co dzien pracuje w Poradi Genetycznej Uniwersyteckiego
Szpitala Dzieciecego w Krakowie. Zajmuje sie badaniami naukowymi nad podtozem genetycznym
wad serca u dzieci z zespotem Downa. Prowadzi zajecia ze studentami i wykfady dla przysztych
specjalistow z dziedziny genetyki.

Konsultacja genetyczna PRZED badaniem

Konsultacja odbywa sie w formie rozmowy telefonicznej
czas trwania konsultacji: 30 minut
Konsultacja jest bezptatna. Podczas konsultacji lekarz kwalifikuje Pacjenta do badania i pomaga
w wypetnieniu dokumentacji i ankiety medyczne;j.
Dzieki konsultacji przed badaniem WES, badanie jeszcze lepiej jest dopasowane
do indywidualnych potrzeb pacjenta.

Konsultacja genetyczna WYNIKU badania

Kazdy wynik badania WES jest konsultowany bezptatnie.

Po otrzymaniu wyniku badania umawiamy Panstwa na konsultacje w dogodnym terminie.
konsultacja odbywa sie w formie rozmowy telefonicznej
czas trwania konsultacji: 30 minut
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Wszystkie oferowane przez Laboratorium testDNA

OOV N T DN R SRV WDV 1adiania WES to bardzo zaawansowane badania

WES PREMIUM | WES COMPLEX diagnostyczne, ktore dajg ogrom informacji na temat
zdrowi jenta. Roznice miedzy tymi niami
W LABORATORIUM TESTDNA drowia pacjenta. Roznice migdzy tymi badania
sg przedstawione w tabelce ponizej.
' -
WES STANDARD WES PREMIUM WES COMPLEX
Krew L v [ v L v
Wymaz z policzka L v L v (x )
Sucha kropla krwi L v L v L v
Co jest bodone zwigzone z cbjowami w genach?
Zmiany w eksonach L v L v L v
Zmiany w intronach x ) L v [ v
Mutacje punktows L v L v D
Fmiany ey <Rl - L L
R iy (v L v L
Raoportownie zmian:
potogenicznych,
pradapodobnie > v «»
potogenicznych
i rzadkich (WUS)
Crzy sprowdzona jest biechemia?
Wybrane enzymy Cx J Cx ) L v
Wybrone biomarkery (x ) (x ) L v
Jakie informacje niewigrane z objowami sq raportowana?
Zmiany potogeniczne
wg bazy ClinVar L v Cx ) Cx )
Skdonnose do zakrzepicy
i podirnorfizrnmy [ v ] A D
genu MTHFR
Mutacje w genach
rekomendowanych «» «» =
przez ACMG
Konsultacjo
zgmetgrl‘.iljam [ v [ v ] [ v
przed baodaoniem
Konsultacjo
zgmetgrl‘.iljam [ v [ v ] [ v
po badaniu
Fisernne zalecenia
lekorzn L v L v L v
‘:‘“ﬁnﬁ“m@:‘“ﬂ 10 tygodni 5 tygodni 6 tygodni
-B59F
CENA 3997 # 6297 o 3297 =
FROMOC JA

h. iy
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Opinie rodzicow po wykonaniu badania WES:

Zaoszczedzilismy bezcenny czas — za-

miast wykonywac kolejne niepotrzebne
badania i skazywac dziecko na pobyty w
szpitalach, mozemy juz dziataé i leczy¢!

Dzieki diagnozie dostalismy sie do
refundowanego programu specjali-
stycznego leczenia, ktdre ratuje zycie
naszego dziecka.

Zaoszczedzilismy fundusze — zamiast
zbierac srodki na dalsza diagnostyke,
mozemy je wreszcCie przeznaczy¢ na
leczenie i rehabilitacje, wreszcie mamy
nadzieje ze poprawig one funkcjonowa-
nie corki.

Wprowadzenie ukierunkowanego lecze-
nia chroni nasze dziecko przed dalszym
rozwojem choroby, lekarze twierdzg ze
bez niego skutki moglyby byc¢ tragicz-
ne — facznie z tym, ze synek nie bytby

w stanie samodzielnie funkcjonowac.

Koniec,ttumaczenia sie”. Nareszcie moge
nazwac chorobe po imieniu — wyjasni¢
otoczeniu, co dolega corce i jakiej
opieki wymaga (nie jest,jakas dziw-
na’; ale cierpi na konkretna chorobeg).

Batam sie wykonywac badanie WES
poniewaz przerazaty mnie dokumentacja,
procedury. Dzieki wsparciu kochanej
konsultantki wszystko poszto szybko
i bezproblemowo, a moja cérka

w koncu ma prawidtowa diagnoze.

Moge lepiej zrozumie¢, co czuje, przez
co przechodzi moje dziecko i dlaczego
tak sie dzieje — rozumiem, jak ,dziata”
choroba i jakie objawy sie z nig wigza.

Znalezlismy fundacje i grupe rodzicow,
ktorzy majq dzieci z tg sama choroba
— jestesmy z nimi w statym kontakcie,
wspieramy sie i wymieniamy doswiad-
czeniami.

PrzebadalisSmy nasze pozostate dzieci -

’ ’ jestesmy spokojni, ze nie sa obcigzone

genem choroby i nie zachoruja.

Jestesmy na biezaco z informacjami ze
Swiatowych osrodkow na temat rozwoju
sposobow leczenia naszego synka.

Przestalismy eksperymentowac na
dziecku - teraz wiemy, jaka dieta

i suplementacja jest dla niego
najlepsza i prowadzimy ja pod okiem
dietetyka.

Wiemy, czego mozemy sie spodzie-
wac za kilka lat, lekarze twierdza, ze

w przebiegu tej choroby wiekszos¢
leczonych pacjentow jest samodzielna
w codziennym zyciu i ze nasze dziecko
nie bedzie potrzebowato naszej statej
opieki.
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CZESTE PYTANIA RODZICOW

Czy lekarz prowadzacy bedzie umiat
zinterpretowac wynik badania WES?

Kazdy specjalista genetyk potrafi zinterpretowac
wynik badania WES w odniesieniu do objawdw
pacjenta. Jednak specjalista z innej dziedziny (np.
pediatra, psychiatra, neurolog) nie musi posiadac
takiej wiedzy.

Dlatego tez najlepiej, jezeli wynik badania WES
jest od razu skonsultowany z genetykiem, a po
konsultacji pacjent otrzyma pisemne zalecenia.
Na podstawie zalecen wystawionych przez
genetyka specjalista z innej dziedziny (np.
neurolog) bedzie mégt wdrozy¢ konkretne
dziatania.

Czy jezeli w rodzinie nie byto choréb
genetycznych, to jest sens wykonywac badanie
WES?

lle jesteSmy w stanie przesledzi¢ historii zdrowia
cztonkoéw rodziny? Dwa pokolenia wstecz?

To zdecydowanie za mato! W tych dwdch
pokoleniach cztonkowie rodziny mogli by¢ jedynie
bezobjawowymi nosicielami genéw danej choroby.
Nosiciele zazwyczaj nie choruja, ale mogg przekazac
wadliwe geny dalej.

Mozliwa jest rowniez sytuacja, w ktorej ktos w
rodzinie mogt chorowad, ale nigdy nie zostat
prawidtowo zdiagnozowany. Wiele objawow
choréb genetycznych jest bardzo niespecyficznych
i mogg one sie réznie objawiac u réznych chorych:
cukrzyca, choroba serca, wysoki cholesterol,
trudnosci z nauka, problemy skérne, alergiczne - to
wszystko moga byc objawy niezdiagnozowanej
choroby wrodzonej!

testDNA DT

laboratorium badan DNA

Dziecko moze tez mie¢ mutacje genetyczna, ktéra
nie jest dziedziczna. Oznacza to, ze nie wystepowata
ona w rodzinie, a powstata na poczatku zycia
ptodowego dziecka — jeszcze w ciagzy. Tego typu
mutacje okresla sie jako de novo.

Nie mozna wiec wykluczy¢ genetycznego
podtoza objawow tylko na podstawie faktu,
ze do tej pory ta choroba nie objawiata sie

w rodzinie. Nie wyklucza to tez ryzyka, ze
wadliwe geny zostang przekazane kolejnemu
pokoleniu.

Czy badanie WES ma jakies ograniczenia?

Badanie WES jest wykonywane z uzyciem
technologii NGS - sekwencjonowania nowe;j
generacji. Jest przeznaczone przede wszystkim

do wykrywania konkretnych zmian - mutacji
punktowych w badanych czesciach genow
(eksonach) DNA jadrowego (jest ich okoto

3 miliardy i moga by¢ odpowiedzialne

za tysigce chorob wrodzonych). Jak kazda
metoda analizy genetycznej, rowniez ta ma swoje
ograniczenia, z ktérymi warto sie zapoznac przed
zleceniem badania.

Nalezy pamieta¢, ze nie istnieje badanie,
ktore umozliwitoby sprawdzenie wszystkich
mozliwych zmian w ludzkich genach, poniewaz
nie ma jednej technologii, ktéra by obecnie na
to pozwalata.

- Badanie WES nie wykryje m.in. mutacji
dynamicznych (np. zespot tamliwego chromosomu
X, plasawica Huntingtona, choroba Friedricha,
choroba Kennedy'ego, choroba Machado-Joseph

i innych), rearanzacji chromosomowych,
metylacji DNA (np. zespot Pradera - Williego),
haplotypow (np. celiakii). Do wykrycia tego typu
zaburzen konieczne jest wykonanie badania inng
metoda.
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« W przypadku zmian w DNA mitochondrialnym
badanie WES moze nie wychwyci¢

niektorych typow zmian ze wzgledu na tzw.
heteroplazmie. Zaraportowane bedg te zmiany,
ktore sg jednoznacznie widoczne w trakcie analizy,
co nie wyklucza obecnosci innych zaburzen,
widocznych np. w innym niz pobrana préobka (np.
w niektorych specyficznych przypadkach moze by¢
konieczne zbadanie wycinku miesnia).

« W przypadku zmian liczby kopii (CNV) badanie
WES nie jest tozsame z badaniem mikromacierzy
aCGH (kariotypu molekularnego). W genetyce
zadna metoda nie moze zastgpi¢ drugiej. Badanie
WES moze wskaza¢ zmiany niewidoczne w badaniu
mikromierzy, moze réwniez wystgpi¢ odwrotna
sytuacja.

- Standardowe Badanie WES nie sprawdza
regiondw intronowych (czesci gendw, ktére nie
sg sekwencjami kodujgcymi, ale niektére z nich
moga stanowic przyczyne objawdw chorego).
Badanie WES PREMIUM sprawdza czesci introndw,
w przypadku ktérych wiemy, za jakie funkcje
w organizmie odpowiadaja i moga by¢
istotne dla diagnozy pacjenta. Nie sprawdzi
jednak wszystkich mozliwych regionéw gteboko
intronowych.

« Nie zawsze udaje sie dobrze ,rozczytac” caty
materiat genetyczny pacjenta. Zdarza sie, ze niektore
regiony nie sg dobrze ,pokryte” — nie ma wiec
pewnosci, czy dana zmiana w nich wystepuje czy
tez jest tylko btedem odczytu maszyny. W takiej
sytuacji obecnos¢ danej mutacji trzeba potwierdzic
inng metodga analizy genetycznej (np. Sangera,
MLPA). Ewentualne wskazanie do wykonania takiej
analizy jest zawsze widoczne na wyniku, potwierdza
je rowniez lekarz genetyk podczas konsultacji.

Dlaczego wyniki badan WES z ré6znych
laboratoriow moga sie rézni¢ miedzy soba?

Badanie WES to bardzo skomplikowana analiza

i kazde laboratorium podchodzi do niej nieco
inaczej. Nie istnieje jeden miedzynarodowy standard
i konsensus co do tego, jak powinien wyglgdac
wynik i jakie zmiany w genach powinny zostac na
nim zaraportowane.

Dlatego tez czasami wynik WESa"w jednym
laboratorium moze nie wskazac niektorych zmian
widocznych na wyniku z innego laboratorium.

Na pewno na wyniku kazdego badania WES
zostang zaraportowane tzw. mutacje punktowe,
ktére sg patogenne — istnieje wiec duze
prawdopodobienstwo, ze to one sg przyczyna
objawdw pacjenta.

Co jednak ze zmianami rzadkimi, o ktorych niewiele
wiadomo?

O tym, ktéra mutacja rzadka zostanie
zaraportowana, decyduje diagnosta laboratoryjny.
Musi on podjac decyzje, czy jest ona wazna dla
zdrowia pacjenta czy nie. Podejmujac ja, wspiera
sie bazami danych i literaturg medyczna. Kazdy
diagnosta moze miec inny dostep do tego typu
wiedzy.

Co z innymi rodzajami zaburzen w genach (np. kiedy
u pacjenta brakuje czesci genu)?

Co z DNA mitochondrialnym (bardzo matym DNA
wystepujacym w komorkach)?
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Wszystkie te informacje moga byc¢ wazne dla
pacjenta. To czy tego typu informacje zostang
wybrane do wyniku, zalezy gtownie od mozliwosci
technicznych laboratorium. Wptywa to réwniez na
koszt analizy.

Dlatego wybierajac badanie WES, nie warto
kierowac sie ceng, a zakresem informacji, jakie moga
by¢ zaraportowane na wyniku.

Czy otrzymam surowe dane (tzw. raw data),
czyli spis budowy wszystkich genow?

Wynik badania WES to raport z analizy klinicznej
wykrytych zmian w eksomie pacjenta. Na raporcie
(wyniku) diagnosta laboratoryjny wskazuje

tylko zmiany, ktére moga stanowic przyczyne
wskazanych objawow lub stanowia duze ryzyko
rozwoju objawdw w przysztosci. Nie raportuje sie
zmian, ktére nie majg znaczenia dla stanu zdrowia
pacjenta, poniewaz u kazdej (nawet zdrowej osoby)
wystepuja tysigce takich mutacji. Zaraportowanie
tego typu zmian znacznie utrudnitoby i wydtuzyto
interpretacje wyniku i mozliwo$¢ postawienia
diagnozy.

Surowe dane s3 mozliwe do uzyskania na
szczegolng prosbe pacjenta. Surowe dane s3
przydatne jedynie w momencie, kiedy ma sie
dostep do analizy bioinformatycznej i stosownego
oprogramowania, a takze specjalisty bioinformatyka,
ktéry bedzie potrafit takie dane odpowiednio
opracowac. Lekarz genetyk, a tym bardziej pacjent,
nie jest w stanie zinterpretowac surowych danych
samodzielnie.

Czy wynik badania WES mozna zaktualizowa¢
w przysztosci?

Tak, istnieje taka mozliwos¢. W pierwszym etapie
badania WES wykonywane jest sekwencjonowanie
egzomu. Jezeli pacjent wyrazi zgode, materiat ten

testDNA DT
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moze by¢ przechowywany. Jezeli pacjent bedzie
chciat zaktualizowac¢ wynik w przysztosci,

w niektorych przypadkach bedzie mozna poming¢
tg czes$¢ analizy.

Aktualizacja wyniku moze byc¢ istotna, jezeli

U pacjenta pojawity sie nowe objawy kliniczne.
Warto réwniez aktualizowac badanie WES co

kilka lat ze wzgledu na ciggty rozwdéj medycyny

i genetycznych baz danych, do ktérych dokfadane
sg kolejne istotne dla zdrowia informacje.

Czy w badanie WES wiaczany jest rowniez
material genetyczny rodzicow/rodzenstwa?

Tak, w badaniu WES TRIO. W badaniu WES
pojedynczego pacjenta — nie. W pojedynczym
badaniu WES analizowany jest materiat genetyczny
pacjenta. Dopiero na podstawie wyniku badania
lekarz genetyk podejmuje decyzje, czy rodzina
pacjenta powinna byc¢ réwniez zbadana, a jesli

tak — to w jakim zakresie. Najczesciej taka potrzeba
zachodzi w ponizszych przypadkach:

- U dziecka wykryto mutacje rzadka,

0 niepotwierdzonej patogenicznosci (tzw. VUS).

W tej sytuacji rodzice sa sprawdzani tylko pod
katem mutacji wykrytej u dziecka (taka analiza
jest duzo tansza niz badanie WES). \Wynik
rodzicow ma pomaoc w ocenie wplywu mutacji na
stan zdrowia pacjenta. Jezeli rodzice majg te samga
mutacje i sg zdrowi, mozna wnioskowac, ze mutacja
ta nie wptywa na stan zdrowia pacjenta. Ocena
wynikow zawsze nalezy do lekarza genetyka.

- U dziecka podejrzewa sie zmiane, ktéra nie

jest dziedziczona (tzw. zmiana de novo). W tej
sytuacji jezeli rodzice nie posiadaja danej mutacji,
podejrzenie takie jest potwierdzone.
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- Rodzice chca wiedzie¢, jakie jest ryzyko
odziedziczenia danej mutacji przez kolejne
planowane dzieci i rodzenstwo.

Co daje wykonanie badania WES TRIO?

Celem badania WES TRIO jest sprawdzenie materiatu
genetycznego dziecka i rodzicow, aby maksymalnie
zwiekszyc szanse na znalezienie przyczyny objawow
dziecka (szacuje sie, ze ta szansa zwieksza sie 0 15%).
Materiat dziecka i rodzicow jest sekwencjonowany,

a nastepnie ze sobg poréwnywany. Wyszukuje sie
wszystkich ‘podejrzanych’ mutacji u dziecka

i sprawdza sie czy wystepuja one réwniez

u rodzicow. Jezeli zostanie znaleziona zmiana
patogeniczna — bardzo niebezpieczna (w genie
zwigzanym z objawami), to mozna jg uznac za
przyczyne objawow. W takiej sytuacji mozna ocenic
czy jest ona odziedziczona po rodzicach, czy
powstata de novo (nie jest odziedziczona).

Jezeli zostang znalezione zmiany rzadkie,

o nieokreslonej patogenicznosci (typu VUS),
sprawdza sie czy u rodzicow tego typu zmiany
rowniez wystepuja: jezeli tak, a rodzice nie maja
zadnych objawdw — w wielu przypadkach mozna
je wykluczyc jako przyczyne objawow. jezeli tak,

a rodzice/rodzic maja te same objawy co dziecko
to jest to mocna podstawa dla podejrzenia,

ze znaleziona mutacja jest przyczyng objawéw.
Oczywiscie w przypadku znalezienia takiej zmiany
kazdorazowo traktuje sie jg indywidualnie

— diagnosta moze zdecydowac o dopytaniu rodzica
Czy nie wystepuja u niego mniej specyfczne objawy
zwigzane z podejrzewang chorobg, nie wspomniane
w dokumentacji. Nie jest to wiec analiza
‘automatyczna’ — w rzeczywistosci

to skomplikowany proces, wymagajacy
indywidualnego podejscia do wykrytych zmian

w genach.

Czy przed badaniem zostanie przeprowadzany
wywiad medyczny?

Tak — przed badaniem zostanie przeprowadzona
konsultacja z lekarzem genetykiem, podczas ktorej
lekarz zbierze wywiad medyczny i pomoze

w wypetnieniu dokumentacji do badania.

Dlaczego badanie WES jest takie drogie?

Cena badania WES mogtaby sie wydawac wysoka,
niemniej jednak biorac pod uwage szeroki

zakres analizy i korzysci diagnostyczne z niego
ptynace oraz to, ze koszt ten ponosi sie raz na cate
zycie — jest to najbardziej ekonomiczny test
genetyczny.

Wystarczy porownac, jaki jest koszt wykonania
pojedynczych badan genetycznych — np. badan
pojedynczych genow. Koszt takiej analizy
(metoda NGS - ta sama metoda, ktora
wykonywane jest badanie WES) to ok. 2500 zi.
A moéwimy o jednym genie! Aby pokryc¢ zakres
badania WES pojedynczymi testami, trzeba by ich
wykonac az 30 0000.

W badaniu WES sprawdzamy 23 000 genéw

za jednym razem, z jednej prébki — koszt
jednostkowy analizy jednego genu jest wiec
nieporownywalnie nizszy. Badanie WES pozwala
wiec zaoszczedzi¢ nie tylko czas, ale rowniez
pienigdze. Unikamy ,szukania igly w stogu
siana” - badan pojedynczych genéw lub
zestawu genow.
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Istnieje rowniez szansa na unikniecie kosztow
innego rodzaju badan — biochemicznych (sg one
zawarte w badaniu WES COMPLEX), obrazowych,
pobytow w szpitalach, niedobranego leczenia itp.
Jest to rowniez szansa na unikniecie cierpienia

i stresu pacjentai jego rodziny.

Jak przygotowac dziecko do pobrania suchej
kropli krwi?

Do pobrania dziecko nie musi by¢ przygotowywane
w zaden specjalny sposéb. Nie musi by¢ na czczo,
wskazane jest jedynie aby duzo pito na kilka godzin
przed pobraniem.

Pobranie zazwyczaj odbywa sie z palca, jednak
u matych dzieci mozna materiat pobrac rowniez
ze stopki.

Pobranie jest bezpiecznie i nie wigze sie z zadnymi
ewentualnymi powiktaniami.

Czy probka jest bezpieczna w transporcie?

Probka SUCHA KROPLA KRWI - tak. Taka probka
po wyschnieciu moze by¢ przechowywana

w temperaturze pokojowej nawet kilka dni. Dzieki
temu nie ma zagrozenia, ze podczas transportu
probka ulegnie zepsuciu.

Czy badania z wszystkich rodzajow probek
sa rownie wiarygodne?

Tak - nie ma mozliwosci, aby wyniki badan

z roznych prébek byty inne. Jezeli prébka

nie nadaje sie do analizy, pacjent jest o tym
informowany, a materiat nie jest analizowany.
Mozliwe jest ponowne pobranie. Nie ma
mozliwosci, aby wynik byt nieprawidtowy

i niewiarygodny ze wzgledu na ztg jakos¢ probki.

Co w sytuacji, jezeli pobrana probka
nie bedzie sie nadawac¢ do analizy?

W rzadkich przypadkach moze by¢ konieczne
ponowne pobranie probki do badania, np. na skutek
uszkodzenia mechanicznego, niewystarczajacej
jakosci materiatu, zanieczyszczenia materiatu,
problemow technicznych itp. W takiej sytuadji
organizujemy ponowne pobranie bez dodatkowych

optat.

Mieszkam za granica, jak moge wykonac
badanie WES?

Badanie WES mozna wykonac z suchej kropli krwi

lub z wymazu z policzka. Wystarczy, ze zamoéwiq
Panstwo zestaw do pobrania préobek do domu
(przesytamy zestawy rowniez za granice bez
dodatkowych optat). Natomiast po pobraniu
materiatu prosimy o jego odestanie we wlasnym
zakresie do naszego laboratorium.

W przypadku prébki krwi nalezy samodzielnie
zorganizowac takie pobranie w miejscu
zamieszkania. Mozemy wysta¢ zestaw do
pobrania krwi oraz niezbedna dokumentacje
na wskazany zagraniczny adres bez
dodatkowych optat. Krew powinna zostac
odestana do laboratorium w dniu pobrania na koszt
pacjenta, dla bezpieczenstwa pobranie powinno sie
odby¢ od poniedziatku do czwartku.
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JAK ZORGANIZOWAC BADANIE?

IO (| -

Konsultacja Pobranie krwi Sekwencjonowanie Analiza rezultatéw
z lekarzem genetykiem lub wymazu - poznanie budowy przez konsylium
- wypefnienie dokumentacji Z policzka genow pacjenta specjalistow
w domu pacjenta

E%"@@D@"%"

Udostepnienie Konsultacja Zalecenia lekarskie ~ Wprowadzenie leczenia
wyniku do pobrania wyniku z genetykiem w Panelu Pacjenta lub dalszego postepowania
w Panelu Pacjenta

Zadzwor i porozmawiaj o badaniu:

576997 525

1. Skontaktuj sie z naszym laboratorium

\_ 576997525 A biuro@badamydzieci.pl

2. Ustal termin konsultacji genetycznej przed badaniem.

3. Ustal sposob pobrania probki

Pobierz probke samodzielnie — wymaz z policzkalub sucha kropla krwi.
Zamow zestaw do pobrania wymazu z policzka lub suchej kropli krwi.
Kazda prébka jest ubezpieczona — jedli probka nie bedzie prawidtowo
pobrana, organizujemy ponowne pobranie BEZ DODATKOWYCH OPtAT.
Zestaw przesytamy darmowym kurierem. Po odbior pobranej probki
zamawiasz kuriera on-line.

Umow sie na pobranie w domu lub w najblizszej przychodni.
E W przypadku pobrania krwi umawiamy wizyte pielegniarki mobilnej, ktéra

pobierze probke w zaciszu domowym. Istnigje rowniez mozliwos¢
umowienia sie na pobranie probki krwi w najblizszej przychodni.

4. Po zakonczonym badaniu nasz konsultant skontaktuje sie z Tobg i ustali termin
konsultacji z lekarzem genetykiem.

-~

Kazdy wynik badania WES omawiany
“ jest z lekarzem genetykiem.



