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IL TEST FETALDNA

FetalDNA ¢ il piu innovativo test non invasivo di screening prenatale che prevede I'analisi del DNA fetale libero circolante
su sangue materno. Si awvale di metodologie di sequenziamento genomico di ultimissima generazione - innovative-NIPT
(INIPT™) - sviluppate dall'equipe di ricerca genetica Altamedica. Sono disponibili 5 livelli di test: FetaDNA Base, FetalDNA Base
Plus, FetalDNA Cariotipo e FetalDNA Cariotipo Plus, FetalDNA Total Screen con diagnosi progressivamente raffinate di molte altre
patologie (v. tabella). Su richiesta, per tutti i livelli di test e possibile ottenere gratuitamente I'RH fetale. In caso di presenza di
anomalie cromosomiche Altamedica offre in forma totalmente gratuita diagnosi mediante amniocentesi o villocentesi eseguita
nel nostro Istituto da esperti del settore.

Il FetalDNA & eseguibile in ogni
gravidanza a partire dalla 10°
settimana. Puo essere effettuato
sia in caso di gravidanza singola
che gemellare, nelle gravidanze
naturali o ottenute con tecniche
di procreazione medicalmente
assistita o in tutti quei casi in cui
e sconsigliabile procedere con una
diagnosi invasiva e non ci Si pud
accontentare dei tradizionali test
NIPT meno affidabili.

Nello specifico FetalDNA Base &

. rivolto a chi esegue la traslucenza
nucale o alle donne in eta avanza-
ta che sono a maggior rischio di
concepire un bambino affetto da
sindrome di Down.

Surichiesta e possibile ottenere I'RH
fetale gratuitamente nel caso in cui
la madre abbia il fattore Rh negati-
vo ed il padre Rh positivo (entrambi

— documentabili e visibili al momento
della richiesta del FetalDNA)

ECCELLENZA ALTAMEDICA

Altamedica, dopo circa 3 anni di studi e ricerche, ha messo a punto una straordinaria tecnologia che implementa,
migliorandole, le tradizionali tecniche di analisi del DNA fetale. Questo, grazie all'introduzione di una piattaforma tecnologica
piu avanzata e ad un‘analisi bioinformatica di proprieta. Tale tecnica & denominata innovative-NIPT o INIPT™®,

Altamedica non poteva accontentarsi di metodologie molto diffuse ma oggi decisamente meno affidabili ed accurate.

Cosl, nel rispetto di una tradizione di eccellenza diagnostica e clinica, con oltre 200.000 gravidanze osservate e seguite con
successo nel loro percorso anche difficile, doveva fornire il massimo di quanto attualmente la scienza mette a disposizione
per lo studio e la salute del feto.

c € Questo test genetico prenatale NIPT possiede una CERTIFICAZIONE COMPLETA
che include TUTTO IL WORKFLOW operativo dal processamento del campione
IVD fino alla risposta con validazione del software utilizzato in esclusiva.
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Aggiunge, alle analisi su tutte le aneuploidie cromo-
somiche fetali, anche lo studio di un gran numero di
alterazioni cromosomiche da riarrangiamenti strut-
turali (microduplicazioni / microdelezioni). Include
gratuitamente l'analisi del gene della fibrosi cistica

materna.
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INIPT™

Oltre il Sequenziamento Massivo Parallelo, nasce oggi il Sequenziamento Massivo Parallelo e Digitale. Altamedica — leader
nella Diagnosi Prenatale e Centro di Eccellenza in Italia — ha messo a punto nei propri laboratori di genetica la metodologia
pill avanzata e moderna al fine di superare le limitazioni della classica NIPT eseguita con tecnologie convenzionali,
sviluppando, per primi, una piattaforma combinata che associa al sequenziamento la Digital PCR.

iNIPT™ prevede I'utilizzo sinergico di tecnologie di sequenziamento massivo del DNA (Next Generation Sequencing) e
Digital PCR (Polymerase Chain Reaction). Se da un lato 'ormai collaudata metodica del sequenziamento massivo parallelo
consente l'analisi dell'intero genoma, la Digital PCR permette di confermare mutazioni ed anomalie genetiche con una
sensibilita e un'affidabilita mai raggiunte prima.

In oltre 2 anni di studi, I'équipe di ricerca genetica ha perfezionato una piattaforma diagnostica combinata delle due
metodiche che, grazie anche all'introduzione di una nuova analisi bioinformatica di proprieta (Release 2017), permette di
fornire il massimo dell'accuratezza nello screening.

SUPERIORITA DELL’INIPT™ RISPETTO ALLA NIPT TRADIZIONALE

Durante il periodo dal settembre 2014 al settembre 2017 nel Centro Altamedica di Roma sono state eseguite 15.173
procedure prenatali invasive tra amniocentesi e villocentesi.

In questo grande gruppo furono le selezionate 385 gravidanze nelle quali un test NIPT riferi un dubbio in un‘anomalia
cromosomica o subcromosomica oppure gli ultrasuoni rilevavano il sospetto di un‘anomalia cromosomica o genetica
anche se il test NIPT era risultato negativo per patologia cromosomica.

Nel primo gruppo sono riportate 197 donne con un test NIPT positivo che si sottoposero ad un esame invasivo prena-
tale (amniocentesi o villocentesi) per confermare la diagnosi (TAB 1).

Nel secondo gruppo sono riportate 188 gravidanze che si sottoposero a diagnosi prenatale invasiva dopo un test NIPT
negativo ma nelle quali era presente un sospetto ecografico di patologia cromosomica fetale (TAB 2).

TAB.1 NIPT POSITIVE - 197 CASI* TAB.2 FETI CON PATOLOGIE RILEVATE AGLI ULTRASUONI - 188 CASI**

lpe SNPAmay a3 N’\I/IPPTSTEST) (5§l\’f‘||>P¢rTrggT) g\é’l(F:)FTl
falsi positivi falsi positivi falsi positivi 13 falsi negativi (10%) 3 falsi negativi (5%) falsi negativi (0%)

Trisomia 21 4 (9,5%) 2 (91%) 0 (0%) Translucenza nucale <3,2mm | 1T21/2 anom. sex 1721 0(0%)
Trisomia 18 7 (36,8%) 1 (25%) 0 (0%) Igroma 1T18/ 1 anom. sex 1T18 0(0%)
Trisomia 13 6 (54,5%) 1 (50%) - Oltre 3 soft signs 0 0
X0; XXX; XXY 12 (21,4%) 3 (37,5%) - Principali anomalie fetali 1T18/1T13/1 CNV | 1 anomalie sex
Altro 3 (21,5%) . - Cardiopatia 1T18/3 CNV 0
CNV/microdelezioni | 16 (84%) . Ritardi di crescita e miscellanea 1T21 0

() Non analizzati

* Nel primo gruppo, in cui i falsi positivi variano dal 10% all'84%
(per le microdelezioni), 9,5% per T21 e 36,8% per T18, il dPCR ri-

duce a zero il tasso dei falsi positivi per le anomalie fetali del
cromosoma 18 e 21.

MPS: Massive Parallel Sequencing
SNP Array: Single Nucleotide Polymorphism
iNIPIT dPCR: innovative-NIPT Digital PCR (Polymerase Chain Reaction)

In entrambi i casi & stata effettuato il test di conferma (amniocentesi / vil-
locentesi) per la procedura di validazione del FetalDNA | tecnologia iNIPT™.
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** Nel secondo gruppo, in cui i falsi negativi variano dal 5% a10%, il dPCR riduce

a zero il tasso dei falsi negativi per le anomalie fetali del cromosoma 18 e 21.

L'innovativo FetalDNA iNIPT™
permette oggi di superare
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