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CentoLCV - Nossa plataforma versatil para a deteccao de desequilibrios cromossémicos

Como parte do nosso compromisso para ajudar a colocar um ponto final na saga do diagnéstico de pacientes com doencas raras, a CENTOGENE
desenvolveu a CentoLCV — uma andlise ampliada da variagdo no nimero de cépias (Copy Number Variation, CNV) usando o sequenciamento de
préxima geracao (Next Generation Sequencing, NGS) em todo o genoma. As CNVs, que representam um componente importante das variagdes
estruturais no genoma humano, consistem em ganhos ou perdas de regides gendmicas cujo tamanho oscila de algumas centenas a muitos
milhdes de pares de bases de DNA."2 As CNVs estao envolvidas em uma ampla gama de disturbios genéticos e tém um impacto significativo na
saude e nas doencas humanas.>* O NGS e mais especificamente o WGS sdo ferramentas poderosas para detectar CNVs.®’

Nossa nova plataforma de deteccdo de CNVs possui uma cobertura gendmica e resolucao superiores em comparagao aos testes convencionais
que utilizam cariétipos e microarray®”, e sao capazes de detectar CNVs grandes, como aneuploidias cromossémicas completas e parciais,
microdele¢des/microduplicacdes e CNVs completas e parciais de relevancia clinica relacionadas a um Unico gene. Em ultima instancia, a
CentoLCV permite um diagnéstico molecular mais preciso, acarretando resultados melhores e com maior embasamento, além do potencial de
também reduzir os riscos reprodutivos.

Quem deve considerar a CentoLCV?

Geneticistas, neonatologistas, « Suspeita de desequilibrios cromossémicos (por ex., sindrome de Down e sindrome de Turner), incluindo

pediatras e neurologistas di- sindromes de microdelecdo/microduplicacéo (por ex., sindrome de DiGeorge e sindrome de Williams)

agnosticando e tratando paci- « Mdltiplas anomalias congénitas, incluindo atraso global do desenvolvimento (por ex., sindrome de Phelan-

entes que atendam a qualquer ) ) ) . )
. o McDermid), transtorno intelectual (por ex., microdelecdo 17¢g21.31 em transtorno de aprendizagem), entre outras
um dos seguintes critérios:

» Autismo ou transtorno do espectro do autismo (por ex., microdelecdo 16p11.2 no autismo)

Principais caracteristicas da CentoLCV

A CentolLCV baseia-se na tecnologia de sequenciamento de genoma de alto rendimento e abrange o genoma completo no nivel das sequéncias.
De forma confidvel, a plataforma detecta CNVs com sensibilidade e resolucao elevadas, fornecendo um teste diagnéstico rapido e preciso.”

CATEGORIA CARACTERISTICAS
« Cobertura completa do genoma (> 20 mil genes) com média de profundidade > 3x
COBERTURA * Regides de codificacdo (exonicas) e nao codificacdo (intronicas, regides regulatorias e areas de splicing)
« Aneuploidias cromossomicas totais ou parciais
« Translocagdes desequilibradas
VARIANTES ¢ Microdelecdes e microduplicacdes
« Delegbes e duplicacdes em genes Unicos
INTERVALO DE DETECCAO * 250kb e inferior para delegdes homo/hemizigéticas
E SENSIBILIDADE * 4 vezes mais sensibilidade em comparagdo com as tecnologias de microarray
OPCOES « Solicite individualmente ou como um complemento do CentoXome®
TEMPO DE RESPOSTA + < 15dias Uteis
MATERIAL » 1 CentoCard®*

*Consulte mais opgdes em nosso site (https://www.centogene.com/diagnostics/how-to-order.html)
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Quais distarbios sao investigados pela CentoLCV?

As CNVs estdo envolvidas em uma ampla gama de disturbios, desde disturbios pediatricos e anomalias congénitas a transtornos

neuropsiquiatricos e doencas neurodegenerativas com manifestacdo clinica na fase adulta.>*

Doencas normalmente
associadas a C(NVs

Distarbios genomicos recorrentes caracterizados por

multiplas anomalias congénitas e/ou anomalias do

neurodesenvolvimento

cancer e outras doencas complexas comuns

Muitos transtornos neuroldgicos complexos esporddicos,

Transtorno intelectual e atraso
do desenvolvimento, por ex.,
sindrome de Williams-Beuren e
velocardiofacial

Crescimento anormal clinicamente
importante - baixa estatura, crescimento
excessivo, micro e macrocefalia, por ex.,

sindrome de delecao 19p13.13

Transtornos neuroldgicos e
neuropsiquidtricos, por ex., epilepsia,
transtornos do espectro do autismo
e esquizofrenia

Por que a CentoLCV é uma alternativa superior aos caridtipos e aos microrrays convencionais?

+ Fornece deteccao robusta das alteracbes de CNV ao
longo de todo o0 genoma com resolucao e precisao
superiores em comparagdo com cariétipos e

microarrays convencionais®”’

+ Muitos disturbios hereditarios também sao causados
por novas anomalias, que podem ser dificeis de detectar

por cariétipos e microarrays convencionais>”’

« Supera o rendimento diagnostico dos cariétipos e

dos microarrays convencionais®*®
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CONTATO E ATENDIMENTO AO CLIENTE

Tel: +49 (0) 38180 113-416

Fax: +49 (0) 381 80 113-401 www.centogene.com

Caracteristicas

CentolCV

Microarray®

Caridtipos

INTERVALO DE
RESOLUCAOQS7

Nivel exogénico/
génicoe
cromossoémico

Nivel
subcromossomico e
cromossdémico

Nivel cromossémico

COBERTURA E
INTERVALO-ALVO>”?

Sem interferéncia em
todo o genoma

Com interferéncia
devido ao
espacamento da
sonda e a densidade
em todo o genoma

Limitado a alteragcées
cromossémicas
grandes em todo o
genoma

RENDIMENTO > 15% 10a15% 3a7%
DIAGNOSTICO
*Os detalhes dependem da plataforma usada
ISO 15189
CLIA #99D2049715 CA P CA P
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