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ZAWSZE WARTO WZIAC ODPOWIEDZIALNOSC

ZA ZDROWIE RODZINY

1 na 30 dzieci

rodzi sie z chorobg genetyczng'

40% przyjec dzieci

na oddziaty szpitalne jest
uwarunkowane chorobami
genetycznymi'

_ komorka
N




\ Dlaczego warto robi¢ badanie genetyczne
# nowo narodzonemu dziecku?

Pozwal T
K ozwa f . Umozliwia Tuz po narodzinach dziecka
wykryc mutacje wykrycie zmian Rodzic, dzieki lekarzom,
ggnetyc_zne genetycznych, mo’i'e podjac’ kroki na rzecz
zwiekszajgce . opoznienia, opanowania lub
ryzyko ktc')re mogtyby zapobiezenia wystapieniu
. by¢ przekazane objawoéw lub skutkéw
wystapienia dzieciom
choroby

choroby, do ktorej dziecko ma
predyspozycje genetyczne

Dla zdrowia dziecka i rodzica
liczy sie postep w medycynie
Diagnostyka genetyczna - najnowszy trend
w profilaktyce chordb u dzieci.

Dzieki postepowi w medycynie, mozna zrobié¢ to na duzg skale.

Liczba choréb genetycznych, ktdre mogg byé zdiagnozowane przy uzyciu
technologii WES* (sekwencjonowanie catego egzomu) szybko rosnie:

250 1514

chorébw 2014 2 chorébw 20193

Dzieki wczesnemu wykryciu mutacji genetycznej
mozemy byé przygotowani na rézne scenariusze
i wczesnie zaczaé reagowac



) Czemu potrzebujemy badan genetycznych?

1nab

zdrowych dorostych
moze by¢ nosicielami
choréb genetycznych #

1nab

nowotworow jelita
grubego ma podtoze
genetyczne ©

ik

4nal10

kardiomiopatii jest
dziedzicznych ®

1na10

chorych na raka jajnika
ma mutacje genu
BRCA1’

To warto wiedzie¢ o nowoczesnym badaniu
# PlumCare™ Doradca DNA

PlumCare™ Doradca DNA to:

\ kompleksowa ustuga diagnostyki genetycznej -
dziecka, jak i dla rodzica

mozliwa zaréwno dla

\ badanie genetyczne DNA potgczone z doradztwem doswiadczonego
genetyka na podstawie otrzymanego raportu medycznego

N\ wykorzystana technologia w badaniu genetycznym
PlumCare™ Doradca DNA to sekwencjonowanie catego egzomu
(ang. Whole Exome Sequencing)

N ustuga diagnostyki genetycznej dziecka jest opcjg przy bankowaniu
krwi pepowinowe;j
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PlumCare™ Doradca DNA, zapewnia wglad
w egzom, by zbada¢ predyspozycje do choréb
genetycznych i zminimalizowac¢ ryzyko ich
wystapienia w przysziosci.

Badanie genetyczne to typ badania medycznego, ktére diagnozuje zmiany
w chromosomach, genach lub biatkach.

Badanie PlumCare™ Doradca DNA jest realizowane we wspotpracy
z uznanym partnerem Harvard Brigham and Women’s Hospital w USA.

PlumCare™ Doradca DNA to test przesiewowy, ktéry okresla ryzyko
zachorowanie na chorobe genetyczng indywidualnej osoby lub grup ludzi
(rodziny, grupy, populacje) i pomaga tym osobom zapobiegac¢ chorobie.

Wyniki badania genetycznego
# PlumCare™ Doradca DNA w Polsce:®

N\ U 39% badanych pacjentéw zidentyfikowano zmiany w badanych genach

N W 37% z nich wymagane byto podjecie wczesnej interwenciji lub dalszej
diagnostyki

Odpowiedzi na najczesciej zadawane pytania dotyczgce badania

PlumCare™ Doradca DNA znajdziesz na stronie:




Badanie PlumCare™ Doradca DNA diagnozuje
g predyspozycje do 271 chorob genetycznych

Dzieci ponizej 6 lat

Badanie PlumCare Doradca DNA obejmuje
predyspozycje do 271 choréb genetycznych,
wtgczajgc nowotwory, na podstawie
badania 324 genow

A

— =
@ Dziedziczne choroby 5 ? Dziedziczne predyspozycje 78
'Af" serca do utraty stuchu
Dziedziczne choroby tkanki | 4 )C )k Wrodzone wady 107
tacznej/sktonnosc do metabolizmu
tetniakow
Sktonnos$¢ do powiktan 1 2) Dziedziczne predyspozycje 63
po znieczuleniu ogdlnym do napadéw drgawkowych \__J
Dziedziczne sktonnosci 13
do nowotwordw \ )

Petna lista chordb oraz genéw podzielonych na kategorie wedtug

odpowiadajgcych im choréb dostepna na stronie:

Dla rodzica / dziecka powyzej 6 lat

Badanie 59 gendéw wedtug standardu przyjetego przez American College
of Medical Genetics & Genomics.
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Choroba

Rodzinna kardiomio-
patia przerostowa

Wrodzony zesp6t
wydtuzonego QT

Zespot Marfana

Hipercholesterole-
mia rodzinna

Hipertermia ztosliwa
Dziedziczna utrata
stuchu

Siatkowczak

Guz Wilmsa

Stwardnienie
guzowate

Czego
dotyczy?

Serca, wystepowanie samoistnego,
zwykle asymetrycznego przerostu
lewej komory serca pod postacig
uogolnionego lub odcinkowego
pogrubienia $ciany lewej komory, przy
nieposzerzonej jamie lewej komory
serca.

Serce

Choroba genetyczna tkanki tagcznej,
oddziatuje na serce, uktad kostny,
oczy. Nagte przerwanie aorty moze
by¢ $miertelne. Przyczyna zespotu
jest mutacja w genie fibryliny-1 (FBN1).
Mutacja w okoto 25% wystepuje de
novo (nieodziedziczona po rodzicach).

Choroba metaboliczna zwigzana
z wczesnym poczatkiem choroby
niedokrwiennej serca.

Powiktania znieczulenia - powazna
reakcja organizmu na czesto uzywane
leki przy zabiegach chirurgicznych
iinnych procedurach.

Deficyt stuchu na skutek wady ucha
srodkowego lub wewnetrznego.

Nowotwor ztosliwy oka, moze
dotyczyc¢ jednego lub obojga oczu.

Ztosliwy nowotwér nerki wieku
dzieciecego, moze dotyczy¢ jednej
lub obu nerek.

Mozg, skora, nerki, watroba

Kiedy
wystepuje ?

Dziecinstwo,
dorostosé

Dziecinstwo,
dorostosé

Dziecifstwo

Dziecinstwo,
dorostosé

Cate zycie

Przy
urodzeniu

Wczesne
dziecinstwo

Wczesne
dziecinstwo

Dziecinstwo

Choroby genetyczne czesto wystepujgce u dzieci,
ktore dzieki badaniu PlumCare™ Doradca DNA mozna
zdiagnozowad, zapobiegac i leczyé

Dlaczego przeprowadzié¢
badanie
PlumCare
Doradca DNA?

Leczenie moze zapobiec
nagtej $mierci. Szczegdlnie
wazne dla dzieci uprawiaja-
cych sport.

Wszczepienie rozrusznika
serca moze zapobiec
nagtej $mierci. Szczegdlnie
wazne dla dzieci uprawiaja-
cych sport.

Wczesna diagnoza

i leczenie wiaza sie

z rokowaniem

normalnej dtugosci zycia.

Mozliwe wczesne rozpo-
czecie leczenia, zmiany
stylu zycia, ¢wiczen,

diety. Wyniki dziecka moga
stuzyc¢ do zidentyfikowa-
nia zagrozenia i podjecia
interwencji u pozostatych
cztonkéw rodziny w grupie
ryzyka.

Wybor lekéw do znieczule-
nia dziecka, ktore nie daja
reakcji niepozadanych.

Rozwdj normalnych funkcji
mowy, jesli implant slima-
kowy jest wszczepiony do
8 miesigca zycia.

Wyleczalny, jesli wczesénie
zdiagnozowany. Przy braku
wczesnej diagnozy - choro-
ba zagrazajgca zyciu.

Wczesne usuniecie nerki
lub inne leczenie daje 90%
wskaznik przezycia.

Wczesne zapobieganie
napadom padaczki,
problemom z uczeniem sig,
uposledzeniu funkcji nerek.

Czestosé
wystepowa-
nia?

1na 500

1na 2000

1na 5000

1na 500

1na 5000

1na1000

Dotyczy 4%
wszystkich
dzieci

Z nowotwora-
mi ponizej 15
roku zycia

1na10000

1na 6000



Przyktadowy fragment raportu - pozytywnego dla dziecka
# wykazujacego mutacje genetyczne - zalecenia dla Rodzicow

Zofio,

Poniewaz mutacje w genie PRRT2 moga
powodowac szereg objawdw roznigcych
sie w zaleznosci od wieku, Twoj lekarz
moze wykorzystac te wyniki do doktadnej
oceny stanu Twojego zdrowia i stworzy¢
dla Ciebie spersonalizowany plan. Niektore
osoby z mutacjg PRRT2 moga nigdy nie
wykazywac zadnych objawéw. Tego jednak
nie da sie przewidzie¢ na podstawie historii
rodziny lub tego, czy inne osoby w Twojej
rodzinie z tg sama mutacja maja objawy, czy
tez nie.

Zalecenia dla oséb z zespotem XX:

Ponizej znajduja sie zalecenia dla osob
z zespotem XX. Twoj lekarz moze ich uzyc¢

do podjecia decyzji decyzji, jak najlepiej
kontrolowac¢ Twoj stan zdrowia i zarzagdzac¢
nim w czasie.

« Badanie przez lekarza z doswiadczeniem
w zakresie dziedzicznego ubytku stuchu
raz lub dwa razy w roku

- Badanie przez endokrynologa
z doswiadczeniem w zakresie zespotu
Pendreda raz lub dwa razy w roku

» Badanie stuchu (audiometria) poczatkowo
co trzy do szesciu miesiecy, jesli ubytek
stuchu jest postepujacy

» Wyjsciowy pomiar objetosci wola tarczycy
+ USG tarczycy co 2-3 lata

) Dlaczego warto skorzystac z badania PlumCare™ Doradca DNA?

V 2 A 4

Jednoczesne zbadanie duzej liczby genow
Dostep do badan DNA (cyfrowy zapis) w jednym miejscu
Wsparcie najwyzszej klasy osrodka zajmujgcego sie badaniami DNA -

Harvard Brigham and Women'’s Hospital w USA

r 2 4

\

Raport genetyczny dziecka przesytany Rodzicowi
Konsultacja genetyczna z Rodzicem po otrzymaniu raportu dziecka
Atrakcyjna cena dla klientow PBKM

PlumCare™ Doradca DNA zostat opracowany przez
lata przez Dr. Petrosa Tsipourasa i jego zespot.

Dr P. Tsipouras jest akademickim genetykiem
klinicznym, ktoéry pracowat na wydziatach
amerykanskich uniwersytetow Yale, University

of Connecticut oraz Rutgers University.



6 krokow, aby z badaniem PlumCare Doradca DNA poznac
# DNA dziecka i jego predyspozycje genetyczne do choréb
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Rodzic zamawia ustuge pobrania
krwi pepowinowej dziecka razem
z ustugg PlumCare Doradca DNA dla
swojego dziecka

©
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W laboratorium PBKM
izolowane jest DNA

Probki DNA dziecka zostajg wystane
do specjalistycznego laboratorium
w celu sekwencjonowania catego

Rodzic otrzyma indywidualny
i wyczerpujacy, cyfrowy raport swojego
dziecka w ciggu 60 dni od daty przyjecia

egzomu (WES) i analizy probek dziecka

do laboratorium
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Lepiej
zapobiegaé niz
leczyé

<>

Sesja doradztwa genetycznego
z jednym z certyfikowanych doradcéw
genetycznych w oparciu
o otrzymany raport bedzie realizowana
po umodwieniu przez rodzica

Rodzic, na podstawie podanych
informaciji z raportu i od doradcy
genetycznego, podejmuje dalsze
decyzje, aby proaktywnie zadbac
o zdrowie dziecka i catej rodziny
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Chcesz wiedzie¢ wiecej? Skontaktuj sie z nami:

lub wejdz na




