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Caratteristiche
Distintive

Precisione e affidibilta

e Tasso minimo di falsi negativi

e Elevati VPP clinici per tutte le fasce di eta

e Elevata precisione nella determinazione del
sesso fetale

e Misura la frazione fetale con oltre 13.000
SNPs

e |l valore predittivo positivo (VPP) € integrato
nei risultati tutti i risutati ad alto rischio.

Ogni risultato € importante

e Valutazione del rischio fetale per condizioni
cromosomiche clinicamente rilevanti

e Indagine per Vanish Twin e triploidi

e Valutazione del mosaicismo del cromosoma
X materno

Differenziazione dei gemelli

e Frazione fetale di ogni gemello
e Sesso fetale individuale
e Indagine della zigosita

Panorama test permette di indagare le
seguenti anomalie cromosomiche

e T13,T18,T21 e Del 22q11.2
e Monosomia X e Del 15g11.2 (Prader-
e Triploidia Willi e Angelman)

Trisomie dei
cromosomi sessuali

Del 5p (Cri-du-Chat)
Dellp36
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Valore predittivo positivo (VPP) e
confronto con tecnologie "genome wide"

Il VPP ¢ la probabilita che una gravidanza con un risultato positivo o ad
alto rischio sia veramente affetta dalla condizione. Poiché tutti i risultati
di screening ad alto rischio dovrebbero essere confermati con test
diagnostici, un VPP piu alto significa informazioni piu accurate e quindi
meno procedure di CVS e amniocentesi non necessarie.

Valore predittivo positivo di Panorama per
T21,T18,T13

68%

T21 T18 T13

Test Genome-wide = NIPT che indaga i frammenti del DNA di tutti i
cromosomi materni e fetali presenti in un campione di sangue materno.

Questo tipo di test puo talvolta identificare anomalie cromosomiche fetali
non rilevabili da altri test che invece sono mirati ad indagare solamente
condizioni specifiche clinicamente rilevanti (come Panorama).

Tuttavia, molte di queste alterazioni ‘aggiuntive’ rappresentano dei ‘falsi
allarmi’ che portano a diagnosi prenatali invasive inutili, indagini genetiche
sui genitori sani e ansia che puo perdurare anche dopo le indagini
aggiuntive e la nascita poiché non & noto se e quali problemi di salute
possano dare®®.
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Valore predittivo positivo (VPP) e
confronto con tecnologie

"genome wide"

" Condizione | Incidenza | Panorama - sensibilita | WGs 2 NIPT- sensibilia

Del 22q 11.2 1in 2,000 90.0% Nessun dato pubblicato

Del 15q11.2 Prader- Willi 1in 10,000 93.8% Nessun dato pubblicato
Del 15q11.2 Angelman 1in 12,000 95.5% Nessun dato pubblicato
Del 1p36 1in 5,000 <99% Nessun dato pubblicato

Del 5p - Cri-du-chat 1in 20,000 <99% Nessun dato pubblicato

Tasso di errore del sesso fetale negli studi di validazione

1,5%
1,3%
1%
0,5%
ZERO
0% ERRORE!

Panorama WGS 2 - NIPT
Risultato degli studi di validazione



Intelligenza Artificiale

PANORAMA AI- nuova versione

Panorama Al sfrutta l'intelligenza artificiale (Al, Artificial Intelligence)
messa a punto tramite la ri-analisi di oltre 2 milioni di test gia
elaborati da Natera. L'Al consente di migliorare i risultati nei casi piu
difficili.

Panorama Al combina I'intelligenza artificiale con la metodologia
basata su SNP proprietaria di Natera, questo consente a Panorama
di essere il test sul mercato con:

e | tassi minori di risultati inconclusivi mantenendo la misurazione
della frazione fetale

¢ Una maggiore precisione nella valutazione della regione
22ql11.2

¢ Una migliore interpretazione clinica dei risultati inconclusivi
3,00% Ht

@ Test NIPT basato su conteggio

(
1,5% ok °
Panorama Al
. Panorama
(versione precedente)
0,00%
0,00% 2,00% 4,00%

Percentuale di “no-call”

Percentuale di falsi negativi (FNR, False Negative Rate)

Come dimostrato dallo studio SMART, Panorama Al riduce
della meta la percentuale di risultati inconclusivi

_
| G

Delezione A-D completa (oltre 2,5 Mb)} maggior parte dei
test NIPT

Rilevata dalla

—_—
—

—_ Panorama Al rileva
| S anche le delezioni
Delezione atipiche pit piccole piu piccole

(oltre 0,5 Mb)

> 99,9°/o 83% 53%

Sensibilita® Sensibilita® VPP *
Delezione A-D Delezione Complete e
completa atipiche

(piti di 2,5 Mb) (piti di 0,5 Mb)



Lista di Pubblicazioni

e Studi

Studio Smart

Panorama Al & stato validato tramite lo studio SMART che, ad oggi, rappresenta

lo studio prospettico pit ampio basato su:

e Piu di 20.000 pazienti esaminati
e 21 centri mondiali coinvolti
e ~90% dei casi arruolati con risultati genetici
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