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¢, Quée es el cribado prenatal no invasivo?

El cribado prenatal no invasivo
(NIPT) consiste en el analisis
de ADN fetal presente en el
plasma materno para detectar o

anomalias genéticas fetales A
sin riesgo para la gestacion. maternal blood

El cfDNA (DNA celular
libre) fetal detectado en
el plasma materno deriva
de la placenta.

ST/ Matemal DNA - YC/& Cell-free Fetal DNA (cfDNA)




ANOMALIAS DETECTABLES

» Aneuploidias mas frecuentes
> Sindromes de microdelecidon

» Aneuploidias y reordenamientos de todos los cromosomas

» Aneuploidias y reordenamientos de todos los cromosomas + sindromes
de microdelecion




- Prenatalsafe Karyo
analyzes every chromosome
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- Chromosomes analyzed

x x

PRENATAL SAFE KARYO

Aneuploidias frecuentes :

Trisomia 21
Trisomia 18
Trisomia 13
X0

XXX

XXY

XYY

Aneuploidias menos frecuentes :

Trisomia 1
Trisomia 4
Trisomia 7
Trisomia 10
Trisomia 14
Trisomia 17

Trisomia 22

Trisomia 2
Trisomia 5
Trisomia 8
Trisomia 11
Trisomia 15

Trisomia 19

Trisomia 3
Trisomia 6
Trisomia 9
Trisomia 12
Trisomia 16

Trisomia 20




¢A quien vadirigido?

El test esta indicado en embarazadas de mas de 10

semanas de gestacion que cumplan los siguientes ‘P‘y‘enatalSaie(D
criterios:

& Edad maternal avanzada (=35 afnos)

€ Resultados positivos en el indice de riesgo
€ Anomalias ecograficas

€ Embarazo anterior con aneuploidia

€ Traslocacién en progenitores

€ Pacientes con un riesgo medio de
aneuploidia que quieran conocer rapido
mediante un test seguro y preciso




Caracteristicas / tecnologia

€ El test se puede realizar en embarazos
unicos o gemelares

€ Se puede realizar en pacientes sometidos a
técnicas de FIV incluidos embarazos con
donacion de embriones

Whole-gemome sequencimg) tecihnology

% Prena’calSaiﬁ

( )
cfDNA
extraction Y V&
Fetal cfDNA
(20%)
Massively Parallel
Sequencing (MPS)
Next-Gen DNA Sequencing )
Maternal
\_ A cfDNA
\_
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EXPERIENCIA: estudios prospectivos 12.000 muestras

“PRENATAL |
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Our latest prospective study, including samples from more than 12.000
pregnant women, published in Prenatal Diagnosis journal, demonstrated
the clinical utility of PrenatalSAFE® Karyo test, reporting a significantly
higher sensitivity of PrenatalSAFE® Karyo test as compared with standard
cfDNA screening for the detection of common aneuploidies (100% vs
92.64%, p<0.001).

Nﬁﬂs ®
Fiorentino et al. (2017) Prenatal Diagnosis 37, 593-601 el (.;ENOrM,up




RENDIMIENTO CLINICO

Performance PrenatalSqfe’ KARYO : pre-clinical validation data*

Trisomy 21
(n=1419)
True Positive 100
False Positive 0
True Negative 1319
False Negative 0
Sensitivity (95% CI) (96.3819%0 J %%%u,oo%)
Specificity (95% CI) (99.7210900 -'%oo%)
100,00%
PPV (95% Cl) (96.38% - 100.00%)
100,00%
NPV (95% Cl) (99.72% - 100.00%)

0
1388
0

100,00%
(88.78% - 100,00%)
100,00%
(99.73% - 100.00%)
100,00%
(88.78% - 100.00%)

100,00%
{99.73% - 100.00%)

0
1405
0

100,00%
(76.84% - 100.00%)
100,00%
(99.74% - 100.00%)
100,00%
(76.845% - 100.00%)

100,00%
(99.74% - 100.00%)

0
1383
0

100,00%
(90.26% to 100,00%)
100,009
(99.73% to 100,00%)
100,00%
(90.26% to 100.00%)

100,009
{99.73% to 100.00%)

Trisomy 18 Trisomy 13 SCA CNV
(n=1419) (n=1419) (n=1419) (n=1419)
31 14 36 37

0
1382
0

100,00%
(90,51% to 100.00%)
100,00%
(99.73% 10 100.00%)
100,00%
(90.51% to 100.00%)

100,00%
(99.73% to 100.00%)

* Fiorentino et al., ESHG conference 2016; ISPD Conterence 2016

Performance PrenatafSafé’ KARYO : Clinical Cases with Follow-up (update March 2016)

Trisomy 21 Trisomy 18 Trisomy 13 SCA Rare Trisomies CNV
(n=11.932) (n=11.932) (n=11.932) (n=11.932) (n=11.932) (n=11.932)
True Positive 88 15 12 36 10 8
False Positive 1 1 1 12 7 5
True Negative 11.843 11.916 11919 11,884 11915 11919
False Negative 0 0 0 0 0 0
5 100.00% 100.00% 100.00% 100.00% 100.00% 100.00%
Sensitivity (95% C1) (05,809 -100.00%) ~ (78.20%- 100.00%) | (7354%- 100.00%)  (00.26%-100.00%)  (69.15%- 100.00%) | (63.06%- 100.00%)
= 99.99% 99.99% 99.99% 99.90% 99.94% 99.96%
Specificity (95% C1)  (99950,-100.00%)  (99.95%-100.00%) = (09.95%- 100.00%)  (99.82%-00.95%)  (00.889%-99.98%)  (99.90%-99.99%)
PPV (95% C) 98.88% 93.75% 92.31% 75.00% 58.820 61.54%
(0254%-99.84%)  (67.88%-99.07%)  (6283%-98.84%)  (63.029-84.08%)  (4052%-7497%)  (39.98%-79.35%)
NPV (95% CI) 100.00% 100.00% 100.00% 100,00% 100,00% 100,00%
(99.95%- 100.00%)  (99.95%- 100.00%)  (99.95%10100.00%) = (99.95%-100.00%)  (99.95%- 100.00%)  (99.95% - 100.00%)

PPV: Positive Predictive Value  NPV: Negative Predictive Value  SCA: Sex Chromosomes Aneuploidy  CNV: Copy Number Variation




...alo mas completo

Prenata[Sai@

PRENATALSAFE KARYO PLUS

PRENATALSAFE KARYO PLUS

Sindromes de microdelecion

NIPT KARYO

Aneuploidias
frecuentes :

Trisomia 21
Trisomia 18
Trisomia 13
X0

XXX

XXY

XYY

Aneuploidias menos frecuentes :

Trisomia 1
Trisomia 4
Trisomia 7
Trisomia 10
Trisomia 14
Trisomia 17

Trisomia 22

Trisomia 2
Trisomia 5
Trisomia 8
Trisomia 11
Trisomia 15

Trisomia 19

Trisomia 3
Trisomia 6
Trisomia 9
Trisomia 12
Trisomia 16

Trisomia 20

Sind. de DiGeorge

Sind. de Cri-Du-Chat

Sind. de Prader-Willli

Sind. de Angelman
Sind. de delecion 1p36

Sind. de Wolf-Hirschhorn

Sind. de Jacobsen

Sind. de Smith-Magenis

Sind. de Langer-Gideon

Title: Eurofins Corporate Presentation FY2015 Results Document name: FY 2015 Results.ppt EDR: 1-C-IR-PRE-01350369 Document owner: PamelaAntay



Cariotipo vs PrenatalSafe Karyo
vs PrenatalSafe Karyo Plus

Traditional Karyotyping Prenata[SagCe” KARYO PrenatalSafe’ karvo Plus

Analiza todos los cromosomas ( ( (

Detecta pérdidas y ganancias
cromosomicas >7 Mb

Detecta pérdidas y ganancias
cromosomicas >10 Mb

No requiere prodecimientos invasivos
Detecta traslocaciones no balanceadas

Detecta grandes deleciones/
duplicaciones
Detecta trisomias en mosaico

Detecta cromosomas marcadores

Detecta sindromes de microdelecion
Detectatriploidias

Es considerada una prueba diagnostica
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