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Cosa @ myNewborn?

[l test permette di conoscere il rischio che un
neonato sviluppi una delle 390 malattie con
esordio nei primi anni di vita. Questo test
completa il test biochimico del tallone,
migliorando I'utilita clinica.

Cosa include il test?

Il test analizza oltre 400 geni attraverso il
Sequenziamento dell'Esoma Completo (WES).

Che tipo di malattie sono incluse?

eMalattie ad insorgenza infantile per cui &
altamente probabile un trattamento preventivo
o terapeutico.

e Malattie incluse nel test biochimico neonatale.

eMalattie ad insorgenza in eta adulta ma per cui
e disponibile un trattamento preventivo o
terapeutico durante l'infanzia.

eMalattie ad alta incidenza, con frequenza del
portatore superiore a 1/100.

Metaboliche

Ipercolesterolemia familiare (LDLR)
Fenilchetonuria (PAH)

Intolleranza al fruttosio (ALDOB)

Endocrine

Diabete mellito neonatale (/NS)
Ipotiroidismo congenito (TSHB, TSHR)
Iperaldosteronismo (KCNJ5)

Autoimmuni

Granulomatosi Cronica (CYBA)
Immunodeficienza legata all'X (CD40LG)
Febbre mediterranea familiare (MEFV)

Newborn

Fino al 9,4% (" dei neonati pud presentare
varianti genetiche correlate a malattie ad
esordio infantile

Conoscere questo rischio é fondamentale
per intervenire e personalizzare la cura
preventiva del neonato.

Perché richiedere myNewborn?

myNewborn & un'estensione dello screening biochimico
neonatale, e rileva un maggior numero di malattie
metaboliche e genetiche. Cio consente di intervenire
durante l'infanzia con un corretto trattamento
nutrizionale e con altre procedure mediche, migliorando
pertanto la salute del neonato.

Per chi & indicato myNewborn?
e myNewborn & destinato a tutti i neonati che non presentano
sintomi apparenti di malattia.

e Casi di adozione o di donazione di gameti. *

Consulenza genetica

In caso di necessita Veritas offre un servizio di
consulenza genetica dedicata allo specialista per
l'interpretazione dei risultati del paziente.

Che tipo di campione é richiesto?

Sangue periferico o cordonale, o saliva in un kit
specifico fornito da Veritas.

* Sebbene il test sia indicato per qualsiasi neonato, indipendentemente dall'anamnesi
familiare, la presenza di un‘anamnesi familiare di una specifica malattia pué aumentare
il rischio nella prole, e nell'adozione o nella donazione di gameti questa informazione
non é disponibile.

Sordita

Sindrome di Usher (USH2A)
Sindrome di Alport (COL4A3-5)

Neurologiche

Ipertermia maligna (RYR7)
Acromatopsia (CNGA3 / B3)

Altre

Fibrosi cistica (CFTR)
Deficit di biotinidasi (BTD)

1. Ceyhan-Birsoy, Ozge, et al. "Interpretation of Genomic Sequencing Results in Healthy and Ill Newborns: Results from the BabySeq Project.”
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Esempi di utilita clinica di myNewborn
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Informazioni tecniche esoma completo

e || sequenziamento dell'intero esoma di Veritas ha un design ottimizzato che ne migliora la copertura al fine
di ottenere un sequenziamento pit omogeneo dell'’esoma.

eSequenziamento dell'intero esoma con copertura media 100x, sequenziamento di oltre il 99% dei geni di
interesse a >20x.

e\/eritas dispone di un team di esperti (curators) che eseguono l'interpretazione delle varianti basandosi
sulle conoscenze scientifiche piu aggiornate oltre che attraverso un software dedicato volto alla loro
classificazione piu dettagliata.
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Procedura di screening neonatale

myNewborn
[CEUERER )]
4-6 settimane

Assenza di varianti Normale gestione medica
Risultati genetici:

> 390 malattie

Varianti patologiche Consulenza genetica Gestione medica specifica

Risultato negativo Normale gestione medica

Conferma genetica Gestione medica specifica

Nascita

Test Biochimico
(tra 24 e 72 ore dopo
la nascita)

2-3 settimane

Risultati biochimici: malattie

metaboliche comuni (5 - 30)
Risultato positivo
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Chi Siamo

Veritas Genetics, una societa del gruppo LetsGetChecked, & leader mondiale nel sequenziamento genetico
avanzato del genoma e dell'intero genoma e nell'interpretazione clinica, promuovendo la transizione verso una
medicina personalizzata e preventiva.

Utilizzando tecnologie all'avanguardia e i piu elevati standard di sicurezza, Veritas Genetics aiuta le persone, i
professionisti sanitari e le istituzioni in tutto il mondo a comprendere e anticipare i rischi genetici, consentendo
decisioni sanitarie piu informate e proattive.

Con un focus su innovazione e accessibilita, Veritas Genetics trasforma il modo in cui comprendiamo e ci
prendiamo cura della salute in ogni fase della vita.
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