1. Co daje badanie PlumCare Doradca DNA?
Badanie PlumCare Doradca DNA pozwala:
e wykry¢ mutacje genetyczne zwiekszajgce ryzyko wystgpienia choroby;
o wykry¢ zmiany genetyczne, ktére mogtyby byé przekazane dzieciom;
e podjgé kroki na rzecz opdznienia, opanowania, a nawet unikniecia wystgpienia choroby,

do ktérej masz predyspozycje genetyczne.

2. Dla kogo skierowane jest badanie PlumCare Doradca DNA?
Badanie PlumCare Doradca DNA skierowane jest do oséb, u ktérych nie wystepowaty mutacje

genetyczne w rodzinie jak i do oséb, w ktérych rodzinie wystepowaty choroby genetyczne.

3. Jak wyglada pobranie materiatu genetycznego do badan?

Po podpisaniu umowy dla catej rodziny otrzymujesz zestaw pobraniowy dla catej rodziny.
Probka DNA bedacg materiatem do badan jest probka $liny, zatem pobranie jest catkowicie
bezbolesne i nie zabiera zbyt wiele czasu.

W przypadku przeprowadzenia badania dla dziecka tuz po porodzie przy zamawianiu ustugi
bankowania krwi pepowinowej, badanie PlumCare Doradca DNA realizowane jest z kropli krwi

pepowinowe;.

4. Jaka metodg jest wykonywane Badanie PlumCare? Jaka jest czuto$é badania?

Badanie PlumCare wykorzystuje technologie sekwencjonowania catego egzomu (ang. Whole
Exome Sequencing). Jest to test przesiewowy, zatem pytania o czutos¢, swoistos¢ oraz
dodatnie i ujemne wartosci predykcyjne nie majg tu zastosowania. Sg one istotne wytgcznie
dla badania poszczegdlnych gendw.

Metoda WES odkodowuje poszczegdlne elementy genomu ze zmiennym wspotczynnikiem
pokrycia w zaleznos$ci od obszaru badania. Dlatego tez wszystkie warianty patogenne
potwierdzane sg metodg Sangera.

WES identyfikuje zmiany w DNA poprzez skupienie sie na regionach genomu, ktére koduja
ludzkie geny. Inne badania genetyczne skupiajg sie na badaniu pojedynczego genu, podczas
gdy WES bada je wszystkie jednoczesnie, co daje kompleksowe spojrzenie na wszelkie mutacje

genetyczne za pomoca prostego, jednorazowego testu.



5. Jak dtugie doswiadczanie ma laboratorium przeprowadzajce badanie?

Laboratorium przeprowadza testy od ponad czterech lat.

6. Ktore choroby z wymienionych chordéb genetycznych wystepujq najczesciej?
Do najczestszych chordb, sposrdd tych wymienionych w materiatach informacyjnych, mozna
zaliczy¢: kardiomiopatie, raka piersi, jajnikdw i jelita grubego, a takze hipercholesterolemie

oraz zaburzenia rytmu serca.

7. Ktorym konkretnie chorobom moina zapobiec przed pojawieniem sie objawow?
Wszystkie schorzenia wymienione w raporcie dla dorostych i dzieci pozwalajg na reakcje przed

ujawnieniem sie choroby.

8. Cosie dzieje po otrzymaniu wyniku przez pacjenta?
Po kazdym badaniu pacjent otrzymuje raport medyczny. Nastepnie oferujemy sesje

doradztwa genetycznego.

9. Jaki jest catkowity koszt badania?

Badanie PlumCare Doradca DNA z kropli krwi pepowinowej (dla dziecka przed porodem)
kosztuje 3950 zt.

Badanie PlumCare Doradca DNA ze $liny (dla dorostych i starszych dzieci) kosztuje 4800 zt.
Cena obejmuje izolacje DNA z materiatu biologicznego, badanie genetyczne metoda WES,

przygotowanie raportu oraz sesje doradztwa genetycznego.

10. Czy mozna wykona¢ badanie z wolnego ptodowego DNA jeszcze w trakcie cigzy?

Nie jest to mozliwe.

11. Czy moina wykona¢ PlumCare Doradca DNA w trakcie 1. trymestru z materiatu
pobranego podczas kordocentezy czy amniopunkcji w celu zbadania mutagcji
genetycznych?

Nie jest to mozliwe.



12. Co w przypadku, gdy rodzice nie chcag bankowac krwi pepowinowej, ale chcg zbada¢ DNA
dziecka?

Oczywiscie, mozemy to zrobi¢. DNA nie musi zostaé pobrane z krwi, moze by¢ rowniez ze sliny

(w przypadku dorostych, dzieci i mtodziezy). PlumCare Doradca DNA jest badaniem

niezaleznym od bankowania krwi pepowinowej.

13. Czy jest wyrdzniona grupa osdb z wyiszym ryzykiem, ktora powinna zainteresowac sie
PlumCare w szczegodlnosci?

Wszyscy rodzice powinni byé zachecani do wykonania u dzieci testow metodg WES, poniewaz

mutacje genetyczne mogg powstawacd u dzieci de novo lub tez moga by¢ przekazywane przez

rodzicéw, ktdrzy o nich sami u siebie nie wiedzg.

14. Kto otrzymuje raport medyczny z badania PlumCare Doradca DNA ?

Raport medyczny otrzymuje rodzic dziecka.

15. Czy istnieje potrzeba wykonania PlumCare Doradca DNA, jesli dziecko zostato juz
przebadane za pomocg innych prenatalnych testow genetycznych, na przyktad NIFTY?

Oczywiscie, ze tak. NIFTY jest stosowany przede wszystkim do prenatalnego wykrywania
nieprawidtowosci chromosomalnych takich jak trisomia 21, 18, 14, zas badanie PlumCare
Doradca DNA pozwala pozna¢ predyspozycje dziecka do ponad 270 choréb genetycznych.

Badania prenatalne np. NIFTY/PAPA, SANCO badania sprawdzajg choroby genetyczne na
poziomie chromosomoéw (zaburzenia liczby lub / i struktury chromosomdw), natomiast
badanie PlumCare Doradca DNA sprawdza predyspozycje do ponad 270 choréb genetycznych

u dzieci poprzez wykrycie metodg WES konkretnych mutacji gendéw.

16. Jak dtugo musze czekaé na wyniki badania PlumCare Doradca DNA?
Wyniki badania PlumCare Doradca DNA dostepne sg po 2-3 miesigcach od pobrania prébki. W

realizacje badania zaangazowany jest Uniwersytet Harvarda w USA.



17. Moje dziecko miato wykonane badania przesiewowe w ramach NFZ. Czy warto je
rozszerzy¢ o badania genetyczne?
Badania przesiewowe dzieci refundowane w ramach NFP prowadzone sg w kierunku 29
choréb, m.in.
e wrodzonej niedoczynnosci tarczycy (hipotyreozy);
e fenyloketonurii (PKU);
e mukowiscydozy (CF);
e wad metabolizmu metodg MS/MS;
e wrodzonego przerostu nadnerczy;

e deficytu biotynidazy.

Natomiast badanie PlumCare Doradca DNA okresla predyspozycje genetyczne dziecka do
zachorowania na ponad 270 choréb. Roéznica w badaniach wynika z metodologii - badanie
przesiewowe refundowane przez NFZ jest badaniem biochemicznym (zawarto$é¢ danej
substancji w krwi). Badanie biochemiczne nie méwi nic o przyczynie choroby, gdyz sprawdza
tylko jeden z objawdw choroby, natomiast metodologia wykorzystywana w PlumCare Doradca

DNA to sekwencjonowanie catego egzomu (WES).



