® Procedure del test ® Perche scegliere il Baby Exome

)
* Prelievo di sangue del neonato/bambino o Bobq Exme

tampone buccale; ®

* Analisi di sequenziamento massivo mediante e Cenetics for LIFE o
tecnologia di nuova generazione (tecnologia ‘ .
NGS lllumina) per rilevare le mutazioni dei geni

delle patologie investigate; r
* Elaborazione dei dati mediante un’accurata

analisi bioinformatica che si avvale di algoritmi

e database privati e pubblici (riportati nella

sezione relativa all’interpretazione dei risultati);

* Conferma mediante sequenziamento Sanger

per eventuali mutazioni patogenetiche;

* Analisi di segregazione nei familiari (genitori).
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Il DNA ¢ isolato da un Il DNA viene sequenziato
prelievo di sangue periferico massivamente mediante
del neonato o dal suo ~ P'innovativa tecnologia
tampone buccale denominata Next Generation

Sequencing (NGS)

La salute gel
= tuo Dambino
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TEST PER LA DIAGNOSI DI MALATTIE GENETICHE IN EPOCA NEONATALE

® Che cos’e il Baby Exome®?

® Geni e Patologie indagate dal test
Baby Exome®

| geni e le patologie selezionate per il Baby
Exome® includono, i geni e le condizioni
presenti nell’attuale programma di screening
neonatale nazionale e quelle studiate in via
sperimentale in alcuni centri (esempio lo scre-
ening allargato della Toscana).

In seguito ad un’attenta revisione della lettera-
tura scientifica, nel pannello Baby Exome®
sono stati inclusi geni e patologie sulla base
della gravita, frequenza (patologie rare) e
possibiliti di intervenire con trattamenti
mirati che possano dare beneficio al nascituro
e alle famiglie (per esempio una diagnosi
prenatale in una successiva gravidanza).

Le patologie indagate, comprendono condizio-
ni che possono comportare situazioni di
scompenso acuto, a rapida evoluzione, e altre
che presentano un andamento cronico e che
progrediscono lentamente.
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