Carrier Genetic

CGT =i

NUESTRA NUEVA PROPUESTA UNIVERSAL DE PANELES
AMPLIADOS DE PORTADORES QUE UTILIZAN LA
SECUENCIACION COMPLETA DEL EXOMA

CGT CGT CGT

Bank Plus Exome

WHOLE EXOME SEQUENCING (WES)

Panel exclusivo para

Metodologia

o Donantes
Caracteristicas Panel Extendido Panel Extendido Premium
= ACOG
@ 6 H: 7 genes AR H: 455 genes AR H: 1.979 genes AR
A enes M: 71 genes (incluye 64 ligados a X) M: 519 genes (incluye 64 ligados a X) M: 2.043 genes (incluye 64 ligados a X)
S variantes ~3.800 ~20.000 >50.000
+ " Namero de enfermedades Hasta 75 Hasta 570 >2.200
Portad
B2 etimados () ~N% ~55% ~67%
Media estimada de
H mutaciones/individuo** 1 117 2,7
D Profundidad media 150X 150X 150X

H/M: CYP21A2, HBA1/2, SMN1
M sélo: DMD, FMRT1, F8

H/M: CYP21A2, HBA1/2, SMN1
M sélo: DMD, FMR1, F8

H/M: CYP21A2, HBA1/2, SMN1

Q Test complementarios M sélo: DMD, FMRI, F8

U Muestra Sangre Sangre Sangre

O Tiempo entrega resultados 20 dias laborables 20 dias laborables 20 dias laborables

*Datos propios obtenidos sobre una base de 30.000 test H: Hombre; M: Mujer

**Media estimada de individuos positivos

loenomix:

‘WITH SCIENCE ON YOUR SIDE

¢Por qué elegir nuestro
panel extendido de

portadores basado en
el Exoma?

UTILIDAD CLiNICA
@\ + Permite la deteccién de TODAS las
1-¥d

enfermedades recesivas conocidas
en el momento del andlisis.

- Aumenta la tasa de deteccion
minimizando el riesgo residual global.

MATCHING
+ Permite el matching con TODOS
los test de portadores de otros

laboratorios de referencia y no
requiere de una nueva
secuenciacion para
proporcionar informacion.

UPGRADES

+ Cualquier actualizacién posterior
== de los datos de la secuenciacion
es posible.

(Q\ r@ REANALISIS
« Proporciona un valor afiadido

para un andlisis futuro de un
paciente determinado, permitiendo
el andlisis de un efecto adverso de
un recién nacido con una condicién
genética determinada.



C G T Carrier Genetic Igenomlx®

Test WITH SCIENCE ON YOUR SIDE

El CGT es un avanzado test genético realizado antes del embarazo que
determina el riesgo de tener un nifo con una enfermedad genética.

Prevalencia

global estimada El American College of Obstetricians

o8
2-5%

de las parejas

1.000
nacidos vivos

According to the World
Health Organization (WHO)

and Gynecologists (ACOG) realiza la
siguiente recomendacién:

5 ACOG

The American College of
Obstetricians and Gynecologists

portadoras de
mutacién en el 88%
mismo gen

Ropers, 2012. Martin J et al. 2015

May vary among populations mortalidad infantil en de los nifios con una Todas las embarazadas deberian

paises desarrollados ir\ferm:c_iatd g.enfetlcc'::.no ser informadas sobre los test de
Hoyert DL et al. 2000 ienen historia familiar A e
) cribado genético de portadores.
Kingsmore 5. 2012 para esas enfermedades 9 P

Archibald et al; 2018

LAS ENFERMEDADES MONOGENICAS

. _ PREVALENCIA GLOBAL EN NACIDOS VIVOS DEL
PROPORCION DE SINDROME DE DOWN VS ENFERMEDADES MONOGENICAS
1de

Fibrosis quistica 800 1de
nacidos vivos 1 oo

Atrofia muscular espinal _ nacidos vivos

Enfermedad renal poliquistica
autosémica recesiva

MAS COMUNES DETECTADAS CON
EL TEST CGT SON:

PORTADORES

Sindrome Down



