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Panel NGS

O abordare tintita pentru

Testarea Tulburarilor
Genetice



Lucrand impreuna ...



Panel NGS

BENEFICIATI DE EXPERTIZA NOASTRA MEDICALA SI DE TESTAREA GENETICA SIMPLIFICATA

CENTOGENE este pe deplin angajat sa ofere cele mai bune soluti de diagnostic posibile pacientilor nostri si familiilor
acestora. Ne straduim sa fincorporam cele mai recente descoperiri interne si cercetari medicale in produsele noastre pentru a
imbunatati si usura odiseea diagnosticului pacientilor cu boli rare. Pentru a reflecta cunostintele in crestere rapida a asociatiilor
complexe ale asociatilor gena-boald si pentru a maximiza sensibilitatea clinica, am actualizat si am reproiectat semnificativ

studile noastre de gene Next Generation Sequencing (NGS).

Compozitia genica a fiecarui grup a fost revizuitd pentru a include cele mai recente descoperiri genetice si pentru a oferi cea
mai inaltd certitudine clinica. Tn plus, am redus la minimum complexitatea si am eliminat redundanta din portofoliul Studiului
prin crearea analizelor de diagnosticare cuprinzatoare, directionate pe fenotip. Acestea includ toate genele relevante necesare
pentru diagnosticul diferential al sindroamelor cu fenotip suprapus - permitand diagnosticarea bolilor care altfel ar fi omisa.
Aceasta imbunatatire creste utilitatea clinica, reduce riscurile alegerii studiului, creste eficienta costurilor si, in cele din urma,

simplifica procesul de diagnosticare.

Atunci cand alegeti unul dintre studile noastre NGS, pacienti dumneavoastra vor primi o secventiere de inalta calitate, cea
mai bund analizd si interpretare a datelor din clasa, precum si rapoarte medicale cuprinzatoare — simplificand semnificativ
procesul de diagnosticare pentru dumneavoastra si pacientii dumneavoastra. Ca intotdeauna, Echipa de asistenta pentru clienti a

CENTOGENE este disponibilda pentru a raspunde la intrebari si pentru a ajuta in procesul de diagnosticare in orice mod posibil.
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Specificatiile Panelului

PANEL CENTOGENE

99,0 % regiuni vizate acoperite la 20 x. Pentru fiecare gend, sunt acoperite toate variantele de
nucleotida unica descrise in HGMD® si CENTOGENE Biodatabank, inclusiv variantele intronice

profunde si relevante.

SPECIFICITATE

99,9 % garantat pentru toate variantele raportate. Variantele cu zigozitate de calitate scazuta si/sau

neclara sunt confirmate prin metode ortogonale (Sanger, MLPA, gPCR).

TESTELE COMPLEMENTARE

Unele studii pot fi consolidate cu teste auxiliare, cum ar fi expansiuni repetate, MLPA sau Sanger
Sequencing pentru a acoperi gene/regiuni care nu pot fi examinate de tehnologia actuald de

secventiere.

GENE

Pentru o prezentare completd a genelor incluse, va rugam sa vizitatii centogene.com/ngs-Panels

DELETII/DUPLICARE

Variatile numarului de copii bazate pe NGS (CNV) sunt detectate cu o sensibilitate de peste
95,0 % pentru toate suprimarile homozigote si stergerile/duplicérile heterozigote care se fintind pe
cel putin trei exoni consecutivi. CNV heterozigote care se intind pe mai putin de trei exoni nu
pot fi detectati in mod fiabil sunt, prin urmare, excluse din analiza de rutina si vor fi inspectate

si raportate numai dupéd indicatii medicale sau tehnice.

MITOCONDRIAL
GENOMUL

Testarea mitocondriala de inalta calitate este acum inclusa pentru Panelul in care simptomele pot fi

cauzate de mutatia ADN mitocondrial.




RAPORTAREA

Variantele patogene si probabile patogene sunt raportate urméand ghidurile de clasificare
ACMG. Variante cu semnificatie incerta (VUS) nu sunt raportate in niciunul dintre
urmatoarele cazuri: fenotipul(uri) descris(e) este explicat(e) prin varianta(ele) patogen(e)
detectat(e) sau probabil patogen(e); VUS detectat nu are legatura cu fenotipul(uri)
descris(e) pacientului sau membrilor familiei; lipsa informatiilor clinice suficiente; si in

Panelurile noastre oncogenetice.

MATERIAL CERAT

~ 1cCentoCard®*

TAT

25 de zile

* Cu exceptia: Studiul de tumori somatice si solide BRCA1, BRCA2, unde materialul solicitat este tesut FFPE (bloc sau sectiuni) sau tesut tumoral
proaspat. Pentru mai multe detalii despre materialele acceptate, va rugam sa verificati: centogene.com / how-to-order

Declinare a aspunderii: Datorita dezvoltarii continue in portofoliul nostru de produse, numerele genelor din panourile noastre pot fi modificate fara notificare prealabila. Lista
sindroamelor si tulburdrilor comune acoperite nu este exhaustivd. Pentru cea mai actualizatd listd a genelor incluse si a fenotipurilor corespunzatoare, va rugam sa vizitati:

centogene.com/diagnostics/ngs-Panels



PANEL CENTOGENE

CentoCardio
Gene: 327

CentoCardio include cele mai relevante gene pentru
aritmii, boli cardiace congenitale si cardiomiopatii.
Sindromurile au inclus: QT lung si scurt, sindromul
Brugada, tahicardie ventriculara polimorfa
catecolaminergica, cardiomiopatii dilatate si hipertrofice
si malformatii cardiace congenitale. Tn plus, acest
Panel include anomalii vasculare, cum ar fi

dolicoectazie si telangiectazie hemoragica ereditara.

25 zile TAT; 99,0 % 20 x
acoperire Analiza CNV inclusa
analiza mtDNA inclusa

CARDIOVASCULAR

SINDROMURILE SI TULBURARI LE COMUNE ACOPERITE

+ Cardiomiopatie ventriculara dreapta aritmogena

+ Sindromul Brugada

* Tahicardie ventriculara polimorfa catecolaminergica
+ Malformatii cardiace congenitale

+ Cardiomiopatie dilatativa

* Dolicoectazie

+ Sindromurile de aritmie ereditara

«Telangiectazii hemoragice ereditare

« Sindromul de heterotaxie

+ Cardiomiopatie hipertrofica
* Hipomagnezemie
+ Sindromul QT lung

« Sindromul QT scurt

&




DERMATOLOGIE
PANEL CENTOGENE SINDROMURILE SI TULBURARILE COMUNE ACOPERITE
CentoSkin .
+ Albinism oculocutanat
Gene: 152

CentoSkin este testul nostru de diagnostic pentru pacientii
care prezinta afectiuni ale pielii. Studiul nostru include gene
pentru  hipotricoza, epidermoly sis  bullosa si ihtioza
congenitala, printre altele. In plus, Testele CentoSkin pentru
albinism si alte afectiuni similare, anomalii de pigmentare,
cum ar fi sindromul Hermasky-Pudlak, sindromul Griscelli si
sindromul Waardenburg. Pentru melanom, va rugam sa
verificati sectiunea noastra de oncologie.

257zile TAT, 99,0% 20x
acoperire analiza CNV inclusa

» Sindromul Chediak-Higashi
« |htioza congenitala

* Cutis laxa

» Epidermoliza buloasa

+ Sindromul Griscelli

* Sindromul Hermasky-Pudlak
* lhtioza extinsa

* Hipotricoza non-sindromica

* Sindromul Waardenburg



DISMORFOLOGIE

o

CENTOGENE PANEL

CentoDismorf
Gene: 776

CentoDysmorph este conceput pentru a ajuta medicii sa
diagnosticheze pacientii care sufera de un sindrom dismorfic.
Panelul include craniosinostoza, tulburarile cranio-faciale,
despicatura/palatina  buzei, encefalia holopros, sindromul
Waardenburg, boala Hirschsprung, lisencefalia si tulburarile

de malformatie cerebrald, printre altele.

in plus, CentoDysmorph include gene legate de RASopatii.
RASopatiile sunt un grup de sindroame genetice cauzate de
mutatii ale liniei germinale ale genelor care codifica
componente sau regulatori ai caii RAS / protein kinazei
activate de mitogen (MAPK). Acest Panel include gene
legate de neurofibromatoza de tip 1, sindromul Noonan,
sindromul Noonan cu lentigine multiple, sindromul malformatii
capilare-malformatii arteriovenoase, sindromul Costello,
sindromul cardio-facio cutanat si sindromul Legius, printre

altele.

Scleroza tuberoasa si sindromul McCune Albright sunt

incluse pentru diagnosticul diferential.

25 zile TAT; 99,0 % 20 x
acoperire Analiza CNV inclusa
analiza mtDNA inclusa

SINDROMURILE SI TULBURARILE COMUNE ACOPERITE

« Sindromul Bardet-Biedl|

)

Sindrom cardiofaciocutanat

» Malformatii cavernoase cerebrale

» Ciliopatii

» Despicatura de buza si palatina

» Sindromul Coffin-Siris

e Sindromul Cornelia de Lange

« Displaziile scheletice ciliopatice

» Craniosinostoza si tulburari cranio-faciale
» Sindromul de heterotaxie

» Boala Hirschsprung
* Holoprosencefalie
» Sindromul Klippel-Feil

* Lisencefalie si malformatie cerebrala
» Sindromul Meckel

» Displazia metafizara

» Microsindrom

» Spectru microftalmie / anoftalmie /colobom
» Displazie epifizara multipla

» Neurofibromatoza

» Sindroame Noonan-RASopatii
 Sindromul Seckel

« Displazia scheletica extinsa

¢ Sindromul Stickler
» Scleroza tuberculoasa

» Sindromul Waardenburg




DISMORFOLOGIE

CENTOGENE PANEL

Tesut conjunctiv si Tnrudit
Panelul de tulburari

Gene:76

Panelul nostru de tesut conjunctiv si tulburari asociate ofera
o evaluare intr-un singur pas a mai multor gene pentru a
detecta diferite tulburari cu fenotipuri similare, cum ar fi
sindromul Marfan, Loeys-Dietz, cutis laxa, Ehlers-Danlos,
sindromul Stickler si anevrismul si disectia de aorta toracica

familiala. .

25 zile TAT; 99,0 % 20 x
acoperire analiza CNV inclusa

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

« Cutis laxa

« Sindromul Ehlers-Danlos

* Anevrism si disectie de aorta toracica familiala
« Sindromul Loeys-Dietz

« Sindromul Marfan

« Osteogeneza imperfecta

» Sindromul Stickler



URECHE, NAS SI GAT

CENTOGENE PANEL

CentoHear
Gene: 196

Pierderea auzului este o afectiune frecventa la copii, care
afecteazd 1 din 100 de nascuti vii. In mai mult de 50,0%
din cazuri, exista o cauza geneticd pentru aceasta
tulburare, dintre care 70,0% sufera de hipoacuzie non-
sindromica. CentoHear include gene asociate cu hipoacuzie
sindromicd si  non-sindromica. Atat genele autozomale
recesive, cat si genele dominante sunt incluse in Panel. In
plus, CentoHear include cateva alte sindromuri, cum ar fi
Alport, Pendred, Waardenburg, Usher si branchio-oto-renal,
printre altele.

25 zile TAT; 99,0 %
20 x acoperire analiza
CNV inclusa

SINDROMURI S| TULBURARI COMUNE ACOPERITE

» Sindromul Alport
* Snidromul Coffin-Lowry

* Surditate autosomal recesiva si dominanta
* Pierderea auzului non-sindromica

* Sindromul Pendred

» Sindromul Perrault

» Sindromul Pfeiffer

» Pierderea auzului senzorineural

» Sindromul Stickler

« Pierderea auzului sindromica

e Sindromul Usher

» Sindromul Waardenburg

¢ Sindromul Wolfram



ENDOCRINOLOGIE

CENTOGENE PANEL

Panelul pentru diabet si obezitate
Gene: 265

Panelul nostru de diabet si obezitate este recomandat
pacientilor cu anomalii in metabolismul glucozei, cum ar fi
hipoglicemia hiperinsulinemica, diabet neonatal, MODY, diabet
la adulti si hipercolesterolemie familiald, precum si pacientilor
care prezinta rezistentd la insulind, de la usoara panala severa
(Donohue sindrom) si pentru pacientii cu hiperinsulinism familial.
Tulburarile cauzate de erori de imprimare sau disomie
uniparentala, cum ar fi diabetul zaharat neonatal tranzitoriu
legat de 6g24 si sindromul Beckwith Wiedemann, nu sunt
detectate in acest Panel.

25 zile TAT; 99,0 % 20 x
acoperire Analiza CNV inclusa MLPA:
15911

Pancreatita
Gene: 29

Pancreatita noastra include gene asociate cu pancreatita
cronica si gene suplimentare pentru diagnosticul diferential;
sunt incluse si genele asociate cu cancerul pancreatic.

25 zile TAT; 99,0 % 20 x
acoperire analiza CNV inclusa

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

+ Sindromul Bardet-Biedl
» Boala congenitala de glicozilare

« Hiperinsulinism congenital

« Hipotiroidism congenital

« Diabet insipid

 Deficientd de hormon de crestere
» Hipercolesterolemie familiala

* Hipoglicemie
* Diabetul cu debut la maturitate al tinerilor

¢ Diabetul neonatal
* Obezitatea

» Cancer pancreatic
* Pancreatita



CENTOGENE PANEL

Panelul hiperplaziei suprarenale congenitale
Gene: 12

Panelul nostru pentru hiperplazia suprarenala congenitala
(CAH) este conceput pentru pacientii suspectati de CAH.
CAH este un grup de afectiuni mostenite caracterizate

prin functionarea necorespunzatoare a glandelor
suprarenale, ducand la productia anormalda de hormoni
steroizi, cum ar fi cortizolul sau aldosteronul. Studiul
nostru include analiza genei CYP21A2 , care codifica

enzima 21-hidroxilaza. Peste 90,0% din cazurile de CAH
sunt cauzate de o deficientd a acestei enzime.

25 zile TAT; 99,0% 20 x acoperire
Analiza CNV inclusd MLPA: CYP21A2

Secventierea Sanger: CYP21A2

ENDOCRINOLOGIE

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

+ Hiperplazia suprarenala congenitala

» Boala nodulara pigmentatd a corticosuprarenalei

&
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HEMATOLOGIE

CENTOGENE PANEL

Panelul de coagulare a sangelui
Gene: 112

Panelul nostru de coagulare a sangelui contine gene
pentru a diagnostica trombofilia, trombocitopenia,
telangiectazia hemoragica ereditara, sindromul ARC,
sindromul  Hermasky-Pudlak, tulburarile factorilor de
coagulare, hemofilia si tulburarile legate de trombocite.

25 zile TAT; 99,0 % 20 x acoperire
Analiza CNV inclusa
Analiza mutatiei vizate pentru F8 pentru a detecta

inversarea intronului 1 si intronul 22A inclus

SINDROME SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

« Afibrinogenemie

+ Sindromul de artrogripoza-disfunctie renala-colestaza
* Tulburdri ale factorului de coagulare

* Hemofilie

* Angioedem ereditar

* Telangiectazii hemoragice ereditare

+ Sindromul Hermasky-Pudlak

* Tulburari legate de trombocite

+ Sindromul Shwachman-Diamond

* Trombocitopenie

* Trombofilie



CENTOGENE PANEL

Panelul de insuficienta medulara/ anemie

Gene: 212

Panelul nostru de insuficientda medulard/anemie este destinat pacientilor
cu anomalii la mai mult de doud tipuri de celule sanguine (globule
rosii, globule albe si trombocite) care prezinta simptome de letargie,
infectii recurente, sangerari excesive, pigmentare anormald, spline
marite, si malignitati. Unele tulburari specifice detectate cu acest
panel sunt limfohistiocitoza  hemofagocitara,  sindromul  Seckel,
trombocitopenia, anemia Fanconi, diskratoza congenita, sindromul
Shwachman Diamond precum si alte tipuri de anemii, cum ar fi
talasemia alfa si beta, siclemia, anemia sferocitosica, anemia

congenitald congenitala. anemie sideroblastica si diseritropoietica.

25zile TAT, 99,0% 20x
acoperire analiza CNV inclusa

HEMATOLOGIE & IMUNOLOGIE

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

* Tulburdri de sangerare

+ Sindromul insuficientei maduvei osoase
* Anemia diseritropoietica congenitald
* Anemia sideroblastica congenitala

* Anemia Diamond-Blackfan

* Anemia Fanconi

+ Anemii hemolitice

+ Limfohistiocitoza hemofagocitara

+ Sferocitoza ereditard

* Anemia megaloblastica

+ Sindromul Seckel

+ Sitosterolemie

» Trombocitopenie




IMUNOLOGIE

CENTOGENE PANEL

CentoImmuno
Gene: 330

Centolmmuno este solutia noastra pentru imunodeficienta
si tulburari severe de imunodeficienta combinata (SCID).
Panelul nostru include gene care vizeaza imunodeficienta
combinata severa, neutropenia congenitald, deficitul primar
de anticorpi, deficienta imuna variabila comuna, boala
granulomatoasa cronica, limfoproliferative autoimune,

afibrinogenemia, sindromul hemolitic uremic.

25zile TAT; 99,0% 20x
acoperire analiza CNV inclusa

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

* Agamaglobulinemie

+ Sindrom limfoproliferativ autoimun

* Imunodeficientd combinata severa cu celule B negative
* Imunodeficientd combinata severa pozitiva pentru celule B
+ Sindromul limfocitelor goale

* Boala cronica granulomatoasa

+ Deficienta imunitard variabila comuna

+ Deficienta de complement

+ Afibrinogenemie congenitala

* Sindroame de neutropenie congenitala

+ Sindromul Hermasky-Pudlak

+ Sindrom hemolitic-uremic

* Susceptibilitatea mendeliana la bolile micobacteriene

+ Sindromul febrei periodice
+ Deficit primar de anticorpi
+ Dischinezie ciliara primara
* Imunodeficiente primare (PID)

* Psoriazis

* Imunodeficientd combinata severa



TULBURARI METABOLICE

CENTOGENE PANEL

CentoICU®

Gene: 856

CentoICU® este un NGS Panel cuprinzator care include gene
selectate n mod explicit pentru testarea geneticd a nou-
nascutilor in stare criticd si a copiilor sub 24 de luni din
unitatile de terapie intensiva (ICU). Este conceput pentru a
aborda mai multe afectiuni genetice care pot fi prezente fin
perioada nou-ndscutului sau a copildriei timpurii, multe avand
fenotipuri  suprapuse si implicatii imediate pentru initierea
tratamentului. Acesta permite clinicienilor sa utilizeze un singur

test pentru a oferi un diagnostic precis al bolilor asociate nou-

nascutului folosind pete de sange uscat.

15zile TAT, 99,0% 20 x acoperire
Optiune FAST: 10 zile TAT

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

* Sindromul Alagille

* Alfa-talasemie

« Deficit de arginaza

* Beta-talasemie

« Deficit de biotinidaza

+ Boala ganglionilor bazali care raspunde la biotina-tiamina
« Deficit de carnitina

* Hipotiroidism congenital

* Fibroza chistica

+ Distonie DOPA sensibila

+ Deficit de factor VII

« Deficit de transportor de glucoza 1

+ Acidemie glutarica tip 1

« Intoleranta ereditara la fructoza

* Deficit de holocarboxilaza sintetaza

* Boala urinei cu sirop de artar (MSUD)
* Hiperglicinemie non cetotica

* Fenilcetonurie

* Boala Pompe

+ Deficit primar de coenzima Q10

+ Deficit de piridoxamina 5 fosfat oxidaza
* Epilepsie dependenta de piridoxina

+ Deficit de piruvat carboxilaza

* Complex de scleroza tuberculoasa

* Tirozinemia tip I

» Deficienta VLCAD




& @ TULBURARI METABOLICE
-
CENTOGENE PANEL SINDROMURI S| TULBURARI COMUNE ACOPERITE
CentolEM
Gene: 744 « Sindromul Aicardi-Goutieres
o . o « Lipofuscinoza ceroida
Erorile innascute de metabolism (IEM) afecteaza in mare
masura bolile umane. CentolEM este un studiu de gene » Boala congenitala de glicozilare
metabolice si hepatice care analizeaza o serie de tulburari . . -
’ » Hipercolesterolemie familiala
diferite si contine gene responsabile pentru diverse
o ) ) ) ) ) » Tulburare de oxidare a acizilor grasi
fenotipuri, inclusiv metabolismul intermediar, cum ar fi
aminoacidopatiile, acidurile organice, tulburarile ciclului  Boala ficatului gras
ureei, intoleranta la zahar, tulburarile mentale si porfirii, . . )
’ » Boala de depozitare a glicogenului
printre  alti. Gene legate de procesele energetice
) . . . . . . « Limfohistiocitoza hemofagocitara
citoplasmatice  si  mitocondriale si  metabolismul  care
afecteaza organele celulare, cum ar fi sinteza lizozomala, * Hemocromatoza ereditara
peroxizomala, glicozilare si colesterolului sunt de asemenea _— —
’  Sferocitoza ereditara
incluse.
» Sindromul Leigh si encefalopatia
25zile TAT; 99,0% 20 x
acoperire Analiza CNV inclusa mitocondrial3
analiza mtDNA inclusa
 Leucodistrofie si tulburari de biogeneza a
peroxizomilor
« Sindromuri de lipodistrofie
» Ciroza hepatica
* Boala de depozitare lizozomala
* Mucopolizaharidoza
» Neurodegenerare cu acumulare de fier in
20 creier

e Hinaralicinemiea non-catntira
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TULBURARI METABOLICE 20

CENTOGENE PANEL

CentoMetabolicMOx

Gene: 206

CentoMetabolic® a fost dezvoltat special pentru pacientii suspectati de a avea
o tulburare metabolicd sau care prezinta simptome complexe, suprapuse, o
criza metabolicd sau afectiuni neurologice de etiologie necunoscuta. Ofera timpi
de raspuns scurti — vizeaza pacientii in stare criticd din NICU/ PICU. Acesta
foloseste o abordare multiomica prin includerea testarii activitati enzimatice,
acolo unde este cazul, precum si o selectie proprie de biomarkeri care este

actualizata continuu.

15zile TAT, 99,5% 20 x acoperire

Analiza CNV inclusa Testare biochimica

complementara prin biomarkeri proprietari si teste de activitate
enzimaticd, daca este cazul

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

« Tulburari congenitale de glicozilare si alte tulburari de modificare a
proteinelor

« Defecte ale metabolismului colesterolului si lipoproteinelor
« Defecte de biogeneza sau functie hormonala
« Tulburare a metabolismului fosfatului, calciului si vitaminei D

« Tulburari in metabolismul purinelor, pirimidinelor
si nucleotide

« Tulburari in metabolismul oligoelementelor si metalelor

« Tulburari in metabolismul vitaminelor i

cofactori (neproteici).
* Tulburari ale metabolismului aminoacizilor si peptidelor
« Tulburari ale metabolismului glucidic
« Tulburéri ale metabolismului energetic
« Tulburari ale metabolismului acizilor grasi si ai corpurilor cetonice
« Tulburari ale metabolismului lipidelor si lipoproteinelor

* Tulburari ale metabolismului neurotransmitatorilor

« Tulburari ale metabolismului porfirinei si hemului

« Tulburari ale metabolismului sterolilor

* Tulburari lizozomiale

« Tulburari peroxizomale

« Porfirie si bilirubinemie




TULBURARI METABOLICE

CENTOGENE PANEL

CentoMito Comprehensive
Gene: 451

CentoMito Comprehensive acopera intregul genom mitocondrial cu
detectarea heteroplasmiei pana la 15,0 % si teste pentru gene
nucleare legate de bolile mitocondriale.

Bolile mitocondriale sunt afectiuni genetice care apar atunci cand
mitocondriile nu reusesc sa produca suficienta energie pentru
celuld. Mutatiile genetice legate de mitocondrii provoaca simptome
in principal in organe, care consuma cantitdti mari de energie.
Aceste organe includ ochiul, rinichii, pancreasul, sangele, urechea

interna, colonul, scheletul muschi, inima si creier.

25 zile TAT; 99,0 % 20 x acoperire 15,0 % heteroplasmia
mitocondriala poate fi detectatd cu incredere Analiza CNV inclusa

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

+ Oftalmoplegie externa cronicd progresiva
+ Sindromul Kearns-Sayre
+ Sindromul Leigh si sindromul Leigh mostenit matern

* Tulburdri mitocondriale

« Encefalomiopatie mitocondriala, acidoza lactica si episoade asemanatoare accidentului

vascular cerebral
* Epilepsie mioclonica cu fibre rosii zdrentuite
+ Encefalomiopatie miogastrointestinala
* NARP
+ Hepatopatii mitocondriale neonatale

+ Sindromul Pearson

Genomul CentoMito

Gene: 37

Genomul CentoMito include gene mitocondriale. Genele nucleare legate

de bolile mitocondriale nu sunt incluse.

25 zile TAT; 97,0 % 200 x acoperire 15,0 % heteroplasmia
mitocondriala poate fi detectatd cu incredere Analiza CNV inclusa

+ Oftalmoplegie externa cronicd progresiva
* Sindromul Kearns-Sayre

» Neuropatie optica ereditara Leber

« Sindromul asemanator Leigh

+ Sindromul Leigh
* Tulburdri mitocondriale

* NARP



- 3
TULBURARI METABOLICE 20

CENTOGENE PANEL

Panelul pentru diabet si obezitate
Gene: 265

Panelul nostru de diabet si obezitate este recomandat pacientilor cu
anomalii in  metabolismul  glucozei, cum ar fi  hipoglicemia
hiperinsulinemica, diabet neonatal, MODY, diabet la adulti si
hipercolesterolemie familiald, precum si pacientilor care prezinta rezistenta
la insulind, de la spectrul usor pana la cel sever (Donohue). sindrom) si
pentru pacientii cu hiperinsulinism familial. Tulburarile cauzate de erori
de imprimare sau disomie uniparentald, cum ar fi diabetul zaharat
neonatal tranzitoriu legat de 6924 si sindromul Beckwith Wiedemann, nu
sunt detectate in acest Panel.

25 zile TAT; 99,0 % 20 x

acoperire Analiza CNV inclusa MLPA:
15q11

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

+ Sindromul Bardet-Bied|

+ Boala congenitala de glicozilare

+ Hiperinsulinism congenital

+ Hipotiroidismul congenital

+ Diabet insipid

+ Hipercolesterolemie familiala

+ Deficienta de hormon de crestere

+ Hipoglicemie

+ Diabetul cu debut la maturitate al tinerilor
+ Diabetul neonatal

+ Obezitatea




NEFROLOGIE

CENTOGENE PANEL

Panelul Sindromului Hemolitic Uremic Atipic
Gene: 25

Panelul nostru de sindrom hemolitic uremic atipic contine gene

pentru diagnosticul molecular al acestui sindrom.

257zile TAT, 99,0% 20 x acoperire Analiza CNV a inclus MLPA: CFH, CFHR1,
CFHR2, CFHR3, CFHRS

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

+ Sindrom hemolitic uremic atipic

+ Acidurie metilmalonica si homocistinurie



CENTOGENE PANEL

CentoNephro

Gene: 502

Aproximativ 10,0% din populatia lumii este afectatda de boli

renale cronice. Progresele in tehnicile genetice oferd perspective

asupra diagnosticului bolilor renale, patogenezei si terapiei.

CentoNephro oferd wun instrument cuprinzdtor de screening

pentru cele mai raspandite afectiuni ereditare ale rinichilor,

inclusiv: sindromul alport, Panelul de acidoza tubulard renala,

Panelul de glomerulonefrozd focald si hiperoxaluria primara,

printre altele. CentoNephro acopera, de asemenea, grupul de

tulburdri care cauzeaza disfunctia cililor, inclusiv sindromul Joubert,

Bardet-Biedl,  sindromul COACH, diskinezia  ciliara primara,
sindromul  Meckel, displazia scheleticd, situs inversus si
heterotaxie, printre altele. Analiza PKD1 nu este inclusa n acest

Panel.

25 zile TAT, 99,0 %
analiza CNV inclusa

20 x acoperire

CentoNephro Plus
Gene: 503

Daca se suspecteaza boala polichistica a rinichilor, se recomanda
CentoNephro Plus, care include toate genele din analiza

CentoNephro si PKD1.

25 zile TAT; 99,0% 20 x acoperire
Analiza CNV inclusa MLPA: PKD1

Secventierea Sanger: PKD1

* Tulburare acoperitda numai de CentoNeprho Plus

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

Sindromul Alport

Sindromul Bardet-Bied|

Sindromul Bartter

Deficit combinat de hormoni hipofizari

Glomeruloscleroza segmentara focala

Sindromul de heterotaxie

Hipogonadism hipogonadotrop

Colestaza intrahepatica

Sindromul Joubert

Sindromul Kallmann

Amauroza congenitala Leber

Sindromul Meckel

Nefronoftiza

Sindrom nefrotic

* Hepatopatii mitocondriale neonatale

Boala polichistica de rinichi

Pseudohipoaldosteronism

Dischinezie ciliara primara

Acidoza tubulara renala

Disgeneza tubulara renald

Displazie scheletica

Ciliopatie scheletica

NEFROLOGIE




NEUROLOGIE

CENTOGENE PANEL

Panelul de ataxie/ Paraplegie spastica

Panelul nostru de ataxie/paraplegie spastica include gene relevante
pentru tulburarile neurologice ereditare caracterizate prin ataxie s
paraplegie spastica, inclusiv ataxie spinocerebeloasd (dominantd s
recesiva), ataxie cerebeloasa, ataxie episodica si ataxie
pontocerebeloasa. Aceste tulburdri au in mod normal simptome
suprapuse si pot fi diferentiate clar doar prin testarea genetica
moleculard. In mod traditional, ataxile si paraplegia spasticd au fost
clasificate in categorii separate. Cu toate acestea, informatiile recente
aratd cd aceste boli au in comun gene, cdi si mecanisme si, prin
urmare, Panelul nostru acopera ambele sindroame si implica spectrul
bolilor ataxie-spasticitate. Panelul de ataxie/paraplegie spasticd nu este
doar cea mai buna optiune pentru pacientii care prezinta dezechilibru
de mers si mers necoordonat, cisi pentru pacientii care prezinta
tulburari spastice de mers, slabiciune spastica si hiperreflexie sau
oricare dintre combinatii.

Cele mai frecvente forme de ataxie mostenitd sunt cauzate de
mutatii repetate de expansiune, prin urmare versiunea cuprinzatoare a
Panelului nostru include analiza repetatda a expansiunii.

Panelul Ataxie / Paraplegie Spastica
Gene: 482

25 zile TAT; 99,0 % 20 x acoperire

Analiza CNV inclusa analiza mtDNA

inclusa

Comprehensive Panel paraplegie spastica /Ataxie

Gene: 493

25 zile TAT; 99,0 % 20 x acoperire

Analiza CNV inclusa analiza mtDNA inclusd Repetati analiza expansiunii:
ATN1, ATXN1, ATXN10, ATXN2, ATXN3, ATXN7, ATXN8OS, BEANT1,
CACNA1A, FXN, NOP56, PP2R2B

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

+ Ataxie cerebeloasa

+ Ataxie episodica

+ Hipoplazia pontocerebeloasa

+ Ataxie spinocerebeloasa

+ Paraplegie spasticd, autosomal dominanta

+ Paraplegie spastica, autosomal recesiv

Ataxia Repeat Expansion Panel

Gene: 13

Include analiza repetata a

expansiunii; 25 zile TAT; Acoperire

100,0 % Repetati analiza extinderii: ATN1, ATXN1, ATXN10, ATXN2, ATXN3,
ATXN7, ATXN8OS, BEAN1, CACNA1A, FXN, NOP56, PP2R2B, TBP



CentoIlCU®

Gene: 856

CentoICU® este un NGS Panel cuprinzator care include gene
selectate Tn mod explicit pentru testarea geneticd a nou-ndscutilor
in stare critica si a copiilor sub 24 de luni din unitatile de terapie
intensiva (ICU). Este conceput pentru a aborda mai multe afectiuni
genetice care pot fi prezente in perioada nou-ndscutului sau a
copildriei timpurii, multe avand fenotipuri suprapuse si implicatii
imediate pentru initierea tratamentului. Acesta permite clinicienilor
sa utilizeze un singur test pentru a oferi un diagnostic precis al

bolilor asociate nou-ndscutului folosind pete de sadnge uscat.

15 zile TAT; 99,0 % 20 x acoperire
Optiune FAST: 10 zile TAT

NEUROLOGIE as

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

+ Sindromul Alagille

* Alfa-talasemie

« Deficit de arginaza

+ Beta-talasemie

« Deficit de biotinidaza

+ Boala ganglionilor bazali care raspunde la biotina-tiamina
+ Deficit de carnitina

* Hipotiroidismul congenital

« Fibroza chistica

* Distonie DOPA sensibila

« Deficit de factor VII

+ Deficit de transportor de glucoza 1

+ Acidemie glutarica tip 1

+ Intoleranta ereditara la fructoza

« Deficit de holocarboxilaza sintetaza

* Boala urinei cu sirop de artar (MSUD)
* Hiperglicinemie non cetotica

* Fenilcetonurie

* boala Pompe

« Deficit primar de coenzima Q10

+ Deficit de piridoxamina 5 fosfat oxidaza
* Epilepsie dependentd de piridoxina

* Deficit de piruvat carboxilaza

+ Complex de scleroza tuberculoasa

* Tirozinemia tip [

* Deficienta VLCAD




NEUROLOGIE

CENTOGENE PANEL

CentoMito Comprehensive
Gene: 451

CentoMito cuprinzator acopera intregul genom mitocondrial cu
detectarea heteroplasmiei pana la 15,0 % si teste pentru gene
nucleare legate de bolile mitocondriale.

Bolile mitocondriale sunt afectiuni genetice care apar atunci cand
mitocondriile nu reusesc s& produca suficienta energie pentru celula.
Mutatiile genetice legate de mitocondrii provoaca simptome in principal
in organe, care consuma cantitdti mari de energie. Aceste organe
includ ochiul, rinichii, pancreasul, sangele, urechea interna, colonul,

scheletul muschi, inima si creier.

15,0 % heteroplasmia mitocondriala poate fi detectata cu incredere
Analiza CNV inclusa

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

» Oftalmoplegie externa cronica progresiva
» Sindromul Kearns-Sayre
» Sindromul Leigh si sindromul Leigh mostenit matern
e Tulburari mitocondriale
» Encefalomiopatie mitocondriald, acidoza lactica si episoade
asemanatoare accidentului vascular cerebral
* Epilepsie mioclonica cu fibre rosii zdrentuite
e Encefalomiopatie miogastrointestinala
e NARP
e -« Hepatopatii mitocondriale neonatale
« Sindromul Pearson

Genomul CentoMito
Gene: 37

Genomul CentoMito include gene mitocondriale. Genele
mitocondriale nucleare nu sunt incluse.
25 zile TAT; 97,0 % 200 x acoperire 5,0 %

heteroplasmia mitocondriala poate fi detectatd cu incredere
Analiza CNV inclusa

« Oftalmoplegie externa cronica progresiva
* Sindromul Kearns-Sayre

» Neuropatie optica ereditara Leber

» Sindromul asemanator Leigh

* Sindromul Leigh

* Tulburari mitocondriale

* NARP



NEUROLOGIE

CENTOGENE PANEL SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

CentoNeuro

+ Scleroza laterala amiotrofica
Gene: 1902

+ Artrogripoza multiplex congenita
CentoNeuro este cel mai mare Panel, conceput pentru a detecta o serie . Ataxie
de tulburari neurologice, de la cazurile de terapie intensivd neonatala
o _ . . . . « Dementa
pana la dementa sau tulburari de miscare la adulti. Acest Panelinclude
gene legate de boli neurologice, cum ar fi scleroza laterald amiotrofica, * Dolicoectazie
dementa, Parkinson, boli neuromusculare, Charcot-Marie Dinte, distonie, . pistonie
epilepsie, autism, dizabilitate intelectuala, migrena, paraplegie spastica, . )

* Epilepsie
ataxie, sindrom Leigh, boli peroxizomale, encefalopatii epileptice si
tulburdri de miscare, printre altele.Va rugam sa luati in considerare * Migrend hemiplegica familial3 -
faptul ca, CentoNeuro nu include analiza repetata extensa. in cazul * Hipogonadism hipogonadotrop
suspiciunii de tulburdri neurologice cauzate de expansiuni repetate, . Dizabilitate intelectuals

recomandam ca medicii sd comande unul dintre panourile noastre

. " « o L ) ) . + Sindromul Joubert
specifice bolii. Daca existd o suspiciune mare de distrofie musculara

Duchenne, recomandam clinicienilor s& comande o analizd de deletii/ + Sindromul Kallman

dublare prin MLPA tintitd spre gena DMD. + Sindromul Leigh

+ Leucodistrofie si tulburdri de biogeneza a peroxizomilor
25zile TAT, 99,0% 20X

acoperire analiza CNV inclusa * Sindromul Meckel
+ Encefalomiopatie mitocondriala

+ Hepatopatii mitocondriale neonatale
* Tulburdri neuromusculare

* Boala Parkinson

+ Boala Refsum

+ Paraplegie spastica

+ Scleroza tuberculoasa

+ Sindromul Zellweger




NEUROLOGIE

CENTOGENE PANEL

Scleroza laterala amiotrofica (ALS) / Cercetarea

dementei
Gene: 105

Panelul nostru de scleroza laterala amiotrofica (ALS)/
Dementa este conceput pentru a detecta SLA, care
este o tulburare neurodegenerativa  progresiva
caracterizatd  prin  degenerarea neuronilor  motori
superiori  si inferiori. Tn plus, Panelul nostru include
gene care cauzeaza Alzheimer, dementa si dementa
frontotemporalda, precum si  pentru a diagnostica
diferential intre bolile cu simptome suprapuse. Genele
incluse in acest Panel au fost atent selectate pentru a
creste randamentul diagnosticului. Sunt incluse boli
actionabile care se suprapun cu fenotip, cum ar fi
boala Wilson, Niemann-Pick si deficitul de
hexozaminidaza A. Acesta cercercetare nu detecteaza
boala Huntington.

25 zile TAT; 99,0 % 20 x acoperire

Analiza CNV inclusa

analiza mtDNA inclusa

Repetati masurarea analizei ATXN2, C9ORF72, PRNP

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

- Boala Alzheimer

» Scleroza laterala amiotrofica

* Dementa frontotemporala

» Deficit de hexosaminidaza A
» Boala Niemann-Pick

* Boala Wilson



CENTOGENE PANEL

Panelul epilepsiei

Gene: 783

In timp ce unele tipuri de convulsii sunt usor de clasificat
(adica, partiale sau generalizate), altele nu sunt sau s-ar
putea dezvolta mai tarziu in moduri diferite — de exempluy,
convulsii partiale cu generalizare secundara — facand ca
testarea grupului directionatd sa fie mai putin probabil sa
reuseasca sa ajunga la un diagnostic. Panelul nostru de
epilepsie este directionat pe fenotip si acopera diferite tipuri
de sindroame convulsive, care acopera sindromul Dravet,
encefalopatia epileptica infantila precoce, epilepsia partiala,
epilepsia  generalizata, absenta epilepsiei, Panelul de
epilepsie mioclonicd si hipomagnezemia. in plus, cercetarea
noastra include gene mitocondriale si mitocondriale nucleare
(adica gene care provoaca epilepsie mioclonica cu fibre rosii

zdrentuite ~MERRF-).

25zile TAT; 99,0% 20 x acoperire
Analiza CNV inclusa

analiza mtDNA inclusa

Repetati masura analizei: CSTB

NEUROLOGIE

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

+ Sindromul Aicardi-Goutieres

+ Sindroame de acumulare a fierului cerebral
* Boala congenitala de glicozilare

+ Sindromul Dravet

+ Encefalopatie epileptica infantila precoce

* Epilepsie

* Epilepsie (absenta) n copildrie

* Epilepsie (generalizata) cu convulsii febrile
+ Epilepsie (partiald)

+ Encefalopatie epileptica

* Hipomagnezemie

+ Sindromul Leigh

+ Leucodistrofie si tulburari de biogeneza a peroxizomilor
+ Boala de depozitare lizozomala

+ Depletia ADN mitocondrial

+ Encefalomiopatie mitocondriala

+ Distrofie musculara-distroglicanopatie

* Epilepsie mioclonica

* Tulburarea ciclului ureei




NEUROLOGIE

CENTOGENE PANEL

Panelul pentru dizabilitati intelectuale
Gene: 819

Panelul nostru include gene asociate cu dizabilitati
intelectuale care acopera toate mecanismele de mostenire,
precum si autismul sindromic si non-sindromic, microcefalie,
tulburari de migratie neuronalda, regresie de dezvoltare si
Aicardi Goutierres. Detectarea sindromului X fragil este
posibila: Panelului nostru include detectarea expansiunii

repetate a FMR1.

TAT 25zile; 99,0% 20 x acoperire
Analiza CNV inclusa

analiza mtDNA inclusa

Repetati analiza expansiunii: FMR1

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

+ Sindromul Aicardi-Goutieres

+ Sindromul Bardet-Bied|

+ Encefalopatie epileptica

« Dizabilitate intelectuala AD, AR, XL
* Microsindrom

* Microcefalie

* Tulburari de neurodezvoltare

« Tulburari ale migratiei neuronale

+ Autism sindromic



CENTOGENE PANEL

Panelul neuromuscular

Gene: 354

Panelul nostru neuromuscular este ideal pentru pacientii cu boli
musculare. Include gene care cauzeaza boli neurologice si
acopera tulburari, cum ar fi miopatile metabolice, distrofiile
musculare, Charcot-Marie-Tooth, sindromul miastenic congenital,
miopatiile congenitale, miopatiile miofibrilare, miopatiile nemaline si
alte sindroame cu hipotonie, miotonie sau weakness. Artrogripoza
este inclusa pentru diagnosticul diferential al tulburarilor neuromusculare
cu debut precoce. Daca exista o suspiciune mare de
diagnosticare a distrofiei musculare  Duchenne, recomandam
clinicienilor sa comande o analiza de stergere/dublare prin MLPA
tintita spre gena DMD ca un serviciu suplimentar.

TAT 25zile; 99,0% 20 x acoperire

Analiza CNV a inclus screening-ul cu delitie homozigota E7:
analiza ADNmt SMN1 inclusa

Extindere repetata: DMPK

NEUROLOGIE

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

* Artrogripoza

* Miopatie Bethlem

* Boala Charcot-Marie-Tooth

+ Sindrom miastenic congenital

* Miopatie congenitala

* Sindromul Dejerine-Sottas

+ Screening cu deletie homozigotd E7: SMN1
* Hiperekplexie

* Hipotonie

* Hipertermie maligna

+ Miopatii metabolice

* Distrofie musculara

+ Distrofie musculara-distroglicanopatie tip A
* Miopatie miofibrilar

+ Sindrom miopatie-rabdomioliza

* Miopatie nemalinica

+ Miotonie congenitd non-distrofica

* Atrofie musculara spinala tip 1

* Distrofia musculara Ullrich




NEUROLOGIE

CENTOGENE PANEL SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

Panelul pentru boala Parkinson

Gene: 115 - Boala Alzheimer

Analiza privind boala Parkinson (PD) identificd toate  Calcificarea ganglionilor bazali

variantele genetice fiziopatologice relevante legate « Boala Niemann-Pick
de dezvoltare si tratamentul PD. Trasaturile

o ) ) A * Boala Parkinson
caracteristice ale PD includ pierderea neuronala in
zone specifice ale substantei negre si acumularea » Degenerescenta striatala
pe scara largd a proteinei intracelulare a-sinucleina.

Boala se caracterizeaza prin trei simptome motorii
de baza: tremur, rigiditate musculara si bradikinezie.
25 zile TAT; 99,0 % 20 x

acoperire Analiza CNV inclusa
analiza mtDNA inclusa




ONCOLOGIE g

CENTOGENE PANEL
SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

BRCA1, BRCA2

Genele: 2
+ Cancer mamar

Mutatiile in BRCA1 si BRCA2 pot creste riscul de a dezvolta
cancer. Mutatiile acestor doua gene sunt responsabile pentru
5,0-10,0% dintre toate cancerele de san la femei.

BRCA1, BRCA2

Panelul include NGS
15 zile TAT; 99,5 % 20 x acoperire; Tip: linie germinativa

BRCA1, BRCA2 Plus

Panelul include analiza NGS si CNV 15 zile TAT; 99,5 %

20 x acoperire; Tip: linie germinativa

BRCA1, BRCA2 Combi
Panelul include NGS si MLPA

15 zile TAT; 99,5 % 20 x acoperire; Tip: linie germinativa
BRCA1, BRCA2 Somatic

Panelul include NGS
10 zile TAT; acoperire variabila; Tip: somatic

CentoBreast

Gene: 30

+ Cancerul ovarian

« Cancer mamar

CentoBreast® detecteaza mutatii ale genelor BRCA1 si BRCAZ2 ,
care sunt cele mai frecvente cauze ereditare ale cancerului de
san. In plus, panoul nostru include si alte gene, cum ar fi ATM,
BRIP1, CHEK2, PALB2, RAD51 etc. care au fost, de asemenea,
asociate cu risc crescut de cancer. Cancerul de san este unul
dintre cele mai frecvente cancere din lume care afecteaza ~12,5 %
dintre femei pe parcursul vietii, 5,0-10,0 % dintre acesti pacienti
avand o forma ereditara.

15 zile TAT; 99,5% 20 x acoperire
analiza CNV inclusa Tip: Linie germinativa




ONCOLOGIE

CENTOGENE PANEL

CentoCancer®

Gene: 70

Fiecare gena din CentoCancer® a fost selectatda cu
atentie pe baza potentialului sdu de a contribui la riscul
de a dezvolta unul sau mai multe dintre urmatoarele
tipuri de cancer: de san, ovarian, colorectal, gastric,
tiroidian, endometrial, pancreatic, melanom, renal si de
prostatéd. Acest Panel este adecvat pentru pacienti cu
antecedente familiale de cancer cu debut precoce,
cancer rar, cancer bilateral sau cancere primare multiple.

15zile TAT, 99,5% 20 x acoperire
Analiza CNV inclusa
Tip: Linie germinativa

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

- Cancer mamar

+ Cancer colorectal

» Cancer endometrial

» Polipoza adenomatoasa familiala
» Cancer gastric

* Tumora stromala gastrointestinala
* Melanom

» Cancerul ovarian

» Cancer pancreatic

» Cancer de prostata

» Cancer renal

» Cancer de piele

» Cancer tiroidian

« Cancerul uterin



ONCOLOGIE

CENTOGENE PANEL

CentoCancer® Comprehensive
Gene: 110

CentoCancer® complet este cel mai extins Panel de
cancer, care acopera un numar mare de gene asociate
cancerului. Fiecare gena din acesta cercetare a fost
selectatd cu atentie pe baza potentialului sau de a
contribui la riscul de a dezvolta unul sau mai multe
dintre urmatoarele tipuri de cancer: mamar, ovarian,
colorectal, gastric, tiroidian, endometrial, pancreatic,
melanom, renal, prostata, printre altele.

15zile TAT; 99,0% 20 x acoperire
Analiza CNV inclusa

Tip: Linie germinativa

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

- Sindromul Beckwith-Wiedemann
» Cancer mamar
» Cancer colorectal

* Cancer endometrial

» Polipoza adenomatoasa familiala

» Cancer gastric

* Tumora stromala gastrointestinala

» Paragangliom ereditar / feocromocitoam

* Melanom

» Cancerul ovarian

» Cancer pancreatic

» Paraganglioame / feocromocitom / stromal gastrointestinal
» Cancer de prostata

» Cancer renal

* Retinoblastom

 Sindromul Rothmund-Thomson (Tipul 2)

» Cancer de piele

« Cancertiroidian

« Cancerul uterin




ONCOLOGIE

CENTOGENE PANEL

CentoCancer Pediatric
Gene: 97

Cancerul apare la oameni de toate varstele, unele fiind
aproape exclusiv legate de copilarie. CentoCancer Pediatric
este solutia noastrd cuprinzatoare pentru a detecta genele
asociate cu cancerul pediatric. Lista de gene a fost ingrijita
cu atentie de experti interni si externi pentru a acoperi cele
mai comune forme de cancer pediatric. Mutatiile germinale
identificate de acest grup vor ajuta la definirea prognosticului,
la diferentierea riscului pacientului/familiei si la ghidarea
deciziilor de tratament. Depistarea precoce a cancerului creste

sansele de supravietuire.

15 zile TAT; 99,00% NGS acoperire
de 20x inclusiv analiza CNV

CentoColon
Gene: 33

CentoColon detecteaza genele care sunt asociate cu cancerul

de colon, pancreas si gastric.

15 zile TAT; 99,5 % 20 x acoperire
Analiza CNV inclusa
Tip: Linie germinativa

SINDROMURI S| TULBURARI COMUNE ACOPERITE

« Cancer 0sos

* Leucemie

* Limfoame

* Tumori cerebrale maligne

« Neuroblastom

« Rabdomiosarcom

* Tumora Wilms

+ Cancer colorectal

* Polipoza adenomatoasa familiala

» Cancer gastric

» Cancer colorectal ereditar nonpolipoz

- Cancer pancreatic



CENTOGENE PANEL

Panelul de tumori mieloide
Gene: 35

Panelul nostru de tumori mieloide  vizeaza regiuni
importante din 35 de gene care sunt frecvent mutate in
afectiunile maligne mieloide. Afectiunile maligne mieloide
sunt boli clonale ale celulelor progenitoare hematopoietice.
Tumorile mieloide reprezintd al patrulea cancer cel mai
frecvent  diagnosticat in  tarile  dezvoltate economic.
Majoritatea tumorilor mieloide contin un numar mare de
mutatii somatice, care sunt modificari genetice
nemostenite, ci create in interiorul tumorii in sine. Spre
deosebire de mutatile mostenite din linia germinativa”,
aceste mutatii somatice nu sunt transmise descendentilor.
Mutatiile somatice contribuie in  mod semnificativ la
patogenia, progresia si prognosticul malignitatilor mieloide.
Bolile acoperite in acest panou includ: leucemia mieloida
acuta (AML), leucemia mieloida cronica (LMC), sindromul
mielodisplazic (MDS), neoplasmele mieloproliferative (MPN),
leucemia mielomonocitara cronicd (LMMC) si leucemia
mielomonocitara juvenila (JMML).

10 zile TAT; >97,0 % >200 x acoperire
Tip: Somatic

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

+ Leucemie mieloida acuta

* Leucemie mieloida cronica

» Leucemie mielomonocitara cronica
* Leucemie mielomonocitara juvenila
» Sindrom mielodisplazic

* Tumora mieloida

* Neoplasme mieloproliferative

ONCOLOGIE




ONCOLOGIE

CENTOGENE PANEL

Panelul de tumori solide

Gene: 149

Panelul de tumori solide ofera secventierea completa a 106 gene asociate
cancerului selectate si, analiza punctelor fierbinti ale regiunilor canceroase
relevante in 43 de gene. Detecteaza peste 5.000 de variante oncogene
validate si include cele mai recente date bazate pe dovezivariante asociate
cu decizile de tratament in tumorile solide.

Panelul include mai mult de 25 de gene asociate cu terapii sau tratamente
vizate aprobate, care sunt in prezent testate in studii clinice. Mai mult, sunt
surprinse variante somatice cu impact asupra prognosticului tumorii
individuale sau asupra eficacitatii terapiei antitumorale standard. Acesta
acopera peste 100 de tipuri diferite de cancer somatic, inclusiv suprarenal,
colon, hepatic, de prostata, renal, de piele, testicular, tiroidian, gliom,
esofagian, endometrial si cancer de san, printre altele. Panelul oferd o mai
bunéa intelegere a comportamentului tumorii, precum si a probabilitatii
acesteia de a raspunde la un tratament, ceea ce duce frecvent la rezultate

mai bune sau efecte adverse reduse.

10 zile TAT; >97,0 % >200 x acoperire
Tip: Somatic

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

- Cancer suprarenal

» Cancerul cailor biliare

» Cancer de maduva osoasa
» Cancer mamar

» Cancer de colon

» Cancer endometrial

» Cancer esofagian

* Tumora stromala gastrointestinala

* Gliom

» Cancer hepatic

» Cancerul pulmonar

» Cancer limfom

* Meningiom

« Cancerul ovarian

» Cancer pancreatic

» Cancer de prostata

» Cancer renal

« Cancer de piele

» Cancer testicular

« Cancer tiroidian



CENTOGENE PANEL

CentoVision
Gene: 450

CentoVision este proiectat cu atentie pentru a gasi baza
genetica a bolilor oculare, inclusiv a celor care sunt
principalele cauze de orbire Tn randul sugarilor (amauroza
congenitala Leber), a copiilor (retinitd pigmentara cu debut
precoce) sia adultilor (distrofie de tipar). Panelul nostru
include cele mai frecvente boli de oftalmologie, cum ar fi
glaucomul congenital, retinita pigmentara, boala Stargardt,
sindromul Stickler, acromatopsia si sindromul Usher, printre
altele. De asemenea, testeaza diferite tipuri de albinism
(oculocutanat si ocular), precum si sindromul Hermasky-

Pudlak.

25 zile TAT; 99,0% 20x
acoperire Analiza CNV inclusa
analiza mtDNA inclusa

OFTALMOLOGIE

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

* Acromatopsie

+ Albinism

+ Sindromul Bardet-Bied|

- Cataracta

- Distrofie con-tija si con

» Retina cu pete

 Glaucom

« Sindromul Hermansky-Pudlak
» Amauroza congenitala Leber
» Sindromul Meckel

« Spectru microftalmie / anoftalmie /
colobom

- Apraxia oculomotorie
- Atrofie optica
- Oftalmoplegie externa progresiva

« Retinita pigmentara, autosomal
dominanta

« Retinita pigmentara, autosomal
recesiva

» Boala Stargardt

» Sindromul Stickler
+ Sindromul Usher
« Vitreoretinopatie

« Sindromul Wagner
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OSTEOLOGIE

CENTOGENE PANEL

Panelul mineralizare anormala

Gene: 94

Cercetarea noastra de mineralizare anormala include detectarea genelor care
cauzeaza osteogeneza imperfecta, osteopetroza, tulburari de densitate
osoasa ridicatd si scazutd si gene necesare pentru a discrimina o adevarata
cauza genetica. Bolile cu optiuni de management medical, cum ar fi

hipofosfatazia, sunt, de asemenea, incluse in Panelul nostru.

25zile TAT, 99,0% 20x
acoperire analiza CNV inclusa

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

* Mineralizare anormala

+ Tulburari de densitate osoasa ridicata

+ Osteogeneza imperfecta

+ Osteopetroza « Tulburéri de densitate osoasa scazuta



PNEUMOLOGIE [y

CENTOGENE PANEL

Panelul pulmonar
Gene: 101

Panelul nostru pulmonara include gene pentru a diagnostica
hipoventilatia centrald, disfunctia metabolismului surfactantului si
hipertensiunea pulmonara, printre alte boli pulmonare.

TAT 25 zile; 99,0 % 20 x acoperire
analiza CNV inclusa
Repetati analiza expansiunii: PHOX2B

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

« Sindromul de hipoventilatie centrala
* Boala pulmonara cuprinzatoare
* Hipertensiune pulmonara

« Disfunctia metabolismului surfactantului




& SANATATE REPRODUCTIVA

CENTOGENE PANEL SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE
ACOPERITE

CentoScreen®

Gene: 330 * Boala Alport

- . Sind Bardet-Bied|
CentoScreen® este Panelul nostru cuprinzator de screening indroame  Bardet-ble

care acopera peste 300 de tulburari comune autosomale
recesive si X-linked.

Hiperplazia suprarenala congenitala

Ofera oportunitatea de a lua decizii informate si de a revizui Fibroza chistica

gama de optiuni disponibile pentru a ghida sarcina si
planificarea familiala.

Sindromul X fragil

Encefalopatie glicinica

CentoScreen® Solo Boala urinei cu sirop de artar

Include evaluare completa a Panelului cu analiza CNV* a 34 Mucolipidoza, mai multe tipuri

de gene. Mucopolizaharidoza, mai multe tipuri

25 zile TAT; 99,0 % 20 x acoperire

MLPA: SMN1 » Boala Niemann-Pick
Repetati analiza expansiunii: FMR1
Secventierea Sanger: CYP21A2 « Atrofie musculara spinala

« Acidemii organice

* Boala Wilson
CentoScreen® Duo

Include o evaluare completa a Panelului cu analiza CNV* a
34 de gene pentru fiecare partener.

25 zile TAT; 99,0 % 20 x acoperire

CentoScreen® Paired

Include Panelul complet al examinarii cu analiza CNV* a 34
de gene + analiza genelor de risc a partenerilor.

30 de zile TAT; 99,0 % 20 x acoperire

Repetati analiza expansiunii pentru FMR1; si MLPA pentru
SMN1 sunt oferite numai pentru primul pacient. Pentru al
doilea pacient oferim doar secventiere si analiza CNV
Secventiere Sanger pentru CYP21A2

* Analiza CNV inclusa pentru: ABCC6, ALDH3A2, COL4A5, CTNS, DBT, DMD, EDA, F8, FANCA, FKTN, GAA, GALC, GBE1, GJB6, GLDC, HBA1, HBA2, HBB, HEXB, HPRT1, HPS3,
HSD17B4, IDS, MCOLN1, NEB, OTC, PAH, PCCA, PCDH15, PDHA1, RAPSN, SGCB, STS si XPC




SANATATE REPRODUCTIVA &

CENTOGENE PANEL

Panelul de Infertilitate
Gene: 276

Panelul nostru de infertilitate este recomandat pacientilor
cu urmétoarele probleme de fertilitate: Tncercarea nereusita
de a concepe mai mult de un an, infertilitate cunoscuta,
mai multe avorturi spontane, menstruatie neregulatd sau
absenta; parteneri de sex masculin cu numar scazut de
spermatozoizi, neregularitati in forma sau miscarea
spermatozoizilor. De asemenea, este recomandat pentru
pacientii care nu reusesc sa dezvolte trasaturi sexuale
secundare. Intelegerea cauzei infertilitatii permite
consilierea cu privire la optiunile de tratament.

TAT 25 zile; 99,0 %20 x acoperire

Analiza CNV inclusa

MLPA: aneuploidie, analiza mtDNA din regiunea AZF
inclusa

Repetati analiza expansiunii:

AR, FMR1

SINDROMURI SI TULBURARI COMUNE ACOPERITE

- Sindromul de insensibilitate la androgeni

« Infertilitate feminina

* Aneuploidia liniei germinale a cromozomilor

13, 18, 21 si X si Y

» Hipogonadism hipogonadotrop

« Sindromul Klinefelter

« Infertilitate masculina

» Sindromul de hiperstimulare ovariana

* Insuficientd ovariana prematura

* Dischinezie ciliara primara

* Insuficientd spermatogena

e Sindromul Turner

» Microdeletii cromozomului Y




Avantajul CENTOGENE

MAI MULT DECAT TESTARE GENETICA RATIONATA. SPRIINUL DE CARE AI NEVOIE
AZIL

CentoCard®
Solutia noastra rapida, rentabild si fara probleme pentru

expedierea probelor clinice de sange pentru testare genetica.
CentoCard® ofera o singura mostra pentru diagnosticarea
completd a pacientului: test enzimatic, analizd de biomarkeri si

testare genetica.

Fenotiparea extinsa
Structurarea simptomelor pacientului dumneavoastra in termeni

de Ontologie fenotipicd umana (HPO) asigura cea mai buna

calitate a informatiilor clinice pentru interpretarea datelor.

Siguranta datelor si utilizarea cercetarii
Cu formulare de consimtamant transparente si usor de inteles,

pacientii dvs. pot lua decizii informate fara a-si face griji cu
privire la protectia datelor. Consimtand la optiunea de cercetare
si stocare, dvs. si pacientii dvs. veti avansa in cercetare,
intelegerea bolilor rare si calitatea diagnosticelor si terapiilor

viitoare.

Testarea multiomica
Cercetarea continua identifica si valideaza biomarkerii, crescand

intelegerea bolii si permitdnd monitorizarea terapiei. Acest lucru
a addugat deja certitudinea diagnosticului tulburdrilor de stocare

lizozomala si altor boli.

CentoPortal®
Serviciul nostru online usor de utilizat si complet securizat

www.centoportal.com este conceput pentru a ajuta la
comandarea de teste, transferul datelor pacientului,
administrarea probelor pacientului si accesarea rapoartelor dvs.

de diagnostic 24/7.

Banca de date CENTOGENE

Cel mai mare depozit de date din lume reald pentru boli rare si
neurodegenerative.

Studii clinice si parteneriate farmaceutice

Prin participarea la studii clinice, pacientii beneficiaza de
contributia la dezvoltarea de noi terapii si la imbunatatirea
monitorizarii  bolii. Prin  parteneriate  farmaceutice, ne
valorificam, de asemenea, expertiza pentru a accelera
dezvoltarea medicamentelor in bolile rare.

Expertiza de clasa mondiala

CENTOGENE este construit pe echipa noastra
internationald de experti In geneticad si bioinformatica, cea
mai recenta tehnologie de laborator, procese si protocoale

imbunétatite continuu si software unic de analizé a datelor.


http://www.centoportal.com




... pentru un maine al pacientilor mai bun



PENTRU COMANDA

www.centoportal.com

PENTRU MAI MULTE INFORMATII

www.centogene.com

CENTOGENE GmbH
Am Strande 7
18055 Rostock,
Germania

CENTOGENE GmbH este o filiala a
CENTOGENE NV

SUPORTPARTENERI

@ customer.support@centogene.com

Q. +49(0)38180113-416
SUPORTPARTENERIATE NOI

&9 customer.support-us@centogene.com

% +1(617) 580 -2102
CONTACT: Lifeline Services srl
Distribuitor Centogene GmbH in Romania

+ 40 21 222 1652, +40 722 226 280
E-mail: info@centogene.ro
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