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BASE SPECIFICITA SENSIBILITA
Aneuploidie del Cromosoma 13 99.9% 100%
Aneuploidie del Cromosoma 18 99.9% 100%
Aneuploidie del Cromosoma 21 99.9% 100%

Sesso fetale (opzionale)

Test immunologico FRAA (Ricerca anticorpi anti recettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra
le cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.) INDAGINE OPZIONALE A COSTO AGGIUNTIVO

BASE PLUS SPECIFICITA SENSIBILITA
Aneuploidie del Cromosoma 13 99.9% 100%
Aneuploidie del Cromosoma 18 99.9% 100%
Aneuploidie del Cromosoma 21 99.9% 100%
Aneuploidie dei Cromosomi sessuali 98% 99.8%

Sesso fetale (opzionale)

Test immunologico FRAA (Ricerca anticorpi anti recettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra
le cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.) INDAGINE OPZIONALE A COSTO AGGIUNTIVO

BASE PLUS + SINDROME DI DIGEORGE SPECIFICITA SENSIBILITA
Aneuploidie del Cromosoma 13 99.9% 100%
Aneuploidie del Cromosoma 18 99.9% 100%
Aneuploidie del Cromosoma 21 99.9% 100%
Aneuploidie dei Cromosomi sessuali 98% 99.8%
Sindrome dii DiGeorge 90% 92%

Sesso fetale (opzionale)

Test immunologico FRAA (Ricerca anticorpi antirecettore alfa del folato considerati dalla letteratura fra le
cause di carenza cerebrale di folatfi e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.) INDAGINE OPZIONALE A COSTO AGGIUNTIVO

Altfamedica - FetalDNA - Test di Screening Prenatale Rev.7 del 15/10/2025

Pag.2a 10




ARTEMISIA

ALTAMEDICA
Artemisia SpA - Viale Liegi, 45 — Roma
P.1.00929551000 - C.F.00768340580
Certificazione Qualita UNI EN ISO 9001:2015 Reg. 7662

Servizio di Genetica Medica
Responsabile Dott. Alvaro Mesoraca
Centralino 06 85 05 (r.a.) Tel.068505106 (attivo H24)
www.altamedica.it genetica.medica@artemisia.it

BASE PLUS+90 SINDROMI DA R R
MICRODELEZIONE/MICRODUPLICAZIONE SPECIFiCA SENSIBILTA
Aneuploidie del Cromosoma 13 99.9% 100%
Aneuploidie del Cromosoma 18 99.9% 100%
Aneuploidie del Cromosoma 21 99.9% 100%
Aneuploidie dei Cromosomi sessuali 98% 99.8%
90 Sindromi da microdelezione/microduplicazione

DETECTION RATE A PARTIRE DA 3 Mb 80% 99.6%
(vedi elenco dettagliato)

Sesso fetale (opzionale)

spettro autistico nel nascituro.)
INDAGINE OPZIONALE A COSTO AGGIUNTIVO

Test immunologico FRAA (Ricerca anticorpi anti recettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra
le cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
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90 SINDROMI DA

MICRODELEZIONE/

MICRODUPLICAZIONE
1p31, duplicazione
1p36, delezione
1921932, monosomia
1921.1, delezione
1921.1, duplicazione
1g923—qter, trisomia
1941-g42, delezione
1g42--gter, monosomia
2p15-pl16.1, delezione
2933.1, delezione
2933.1, duplicazione
2935, duplicazione
2937, delezione
3p11--p21, monosomia
3p25--pter, monosomia
3929, microdelezione
3929, microduplicazione
4921931, monosomia
4g31--gter, monosomia
5912, delezione
6924-925, delezione
7911.23, duplicazione
7921.931, trisomia
7932--gfter, monosomia
7932--gter, trisomia parziale
8p23.1, delezione
8p23.1, duplicazione
8912.1-g21.2, delezione

8921--gter, monosomia
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8g21.11, microdelezione
9p, delezione

9922.3-g33, delezione
9933.2-934.3, duplicazione
10926, delezione
11p15-pl4, delezione
11923.3-g25, delezione
12914, microdelezione
13914, delezione
13921--gter, monosomia
13g921--gter, trisomia
14911-g22, delezione
14924-gter, trisomia

15914, delezione
15g22--gter, trisomia
15926-qgter, delezione
15g26-qgter, duplicazione
16p11.2-p12.2, microdelezione
16p11.2-p12.2, microduplicazione
17911.2, delezione

17911.2, duplicazione
17921.31, duplicazione
18p, delezione

18pter--q12, trisomia

189, delezione

18g12--gter, trisomia

19p13, duplicazione
19913.11, delezione

20p, trisomia

20913.1-q13.3, duplicazione
22911.2, microduplicazione

Xp11.3, delezione

Xq28, delezione
Xp11.23-p11.22, duplicazione
Xq27.3-g28, duplicazione

Alagille

Angelman

Branchio oto renale
Cri-du-chat
Dandy-Walker
DiGeorge

Displasia Cleidocraniale
Ernia diaframmatica Congenita

tipo 1

Jacobsen

Kleefstra

Koolen-de Vries
Langer-Giedion syndrome
Lissencefalia X-linked
Miller-Dieker
Mowat-Wilson
Phelan-mcdermid
Potocki-Lupski syndrome
Potocki-Shaffer
Prader"Willi
Rubinstein-Taybi
Smith-Magenis syndrome
Sotos

WAGR

Williams-Beuren

Wilms tipo 1
Wolf-Hirschhorn

SPECIFICITA 80,0% | SENSIBILITA 99,6%

Si precisa che alcune delle patologie indicate nell’elenco, come per esempio la sindrome di Sotos,
possono essere determinate da varianti diverse dalle microdelezioni/microduplicazioni
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CARIOTIPO SPECIFICITA SENSIBILITA

Cariotipo: Aneuploidie di tutti i cromosomi fetali (1-23) 97% 99.8%

Sesso fetale (opzionale)

Test immunologico FRAA (Ricerca anticorpi anti recettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra le
cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.)

INDAGINE OPZIONALE A COSTO AGGIUNTIVO

CARIOTIPO PLUS SPECIFICITA SENSIBILITA

Cariotipo: Aneuploidie di tuttii cromosomi fetali (1-23),
inclusi X e Y 97% 99,8%

90 sindromi da microdelezione/microduplicazione

(vedi pagina precedente)
DETECTION RATE A PARTIRE DA 3 Mb 80% 99.6%

(vedi elenco dettagliato)

Mutazioni ricercate del gene della Fibrosi Cistica (ricerca mutazioni piu frequenti)
DETECTION RATE: 92%

Sesso fetale (opzionale)

Test immunologico FRAA (Ricerca anticorpi antirecettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra le
cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.)

INDAGINE OPZIONALE SENZA COSTI AGGIUNTIVI

CARIOTIPO PLUS + MALATTIE

SPECIFICITA SENSIBILITA
MONOGENICHE FETALI
Cariotipo: Aneuploidie di tuttii cromosomi fetali (1-23)
inclusi X e Y 7% 99'8%
90 sindromi da microdelezione/microduplicazione
(vedi pagina precedente) 80% 99.6%
(o . o

DETECTION RATE A PARTIRE DA 3 Mb
(vedi elenco dettagliato)

102 Malattie Monogeniche 99,0% 99,8%

Mutazioni ricercate del gene della Fibrosi Cistica (ricerca mutazioni piu frequenti)
DETECTION RATE: 92%

Sesso fetale (opzionale)

Test immunologico FRAA (Ricerca anticorpi anti recettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra le
cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.) INDAGINE OPZIONALE SENZA COSTI AGGIUNTIVI
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GENI MALATTIE MONOGENICHE DOMINANTI GENI MALATTIE MONOGENICHE DOMINANTI
Cardiofaciocutaneous syndrome 1, .
L LEOPARD syndrome 3, Noonan syndrome NOTCH2 Hlegllis symeiems 2
CBL Nponon. syndrome—hke d|sorder_W|Th or NRAS Noonan syndrome
without juvenile myelomonocytic leukemia
CHD7 CHARGE syndrome NSD1 Sotos syndrome 1
COL1A1 Osteogenesis imperfecta o1C Ornithine transcarbamylase deficiency
COL1A2 | Osteogenesis imperfecta PAFAH1B1 | Lissesncephaly 1
COL3A1 Ehlers-Danlos syndrome POLRIC Treacher Collins syndrome
CREBBP Rubinstein-Taybi syndrome PTPN11 LEOPARD syndrome
EFNB1 Craniofrontonasal dysplasia RAD21 Cornelia de Lange syndrome 4
EP300 Rubinstein-Taybi syndrome RAF1 Noonan syndrome
FBN1 Marfan syndrome SCN1A Dravet syndrome
FGFR1 Pfeiffer syndrome SHH Holoprosencephaly type 3
Noonan-like syndrome with loose
FGFR2 Crouzon syndrome SHOC2 anagen hair, Noonan syndrome
FGFR3 Hypochondroplasia SMCI1A Cornelia de Lange syndrome 2
FOXG1 Congenital Rett-like syndrome SMC3 Cornelia de Lange syndrome 3
G&PD Glu_cgse—é—phospho’re dehydrogenase SOS1 Noonan syndrome
deficiency
HDACS8 Cornelia de Lange syndrome 5 STXBP1 Early infantile epileptic encephalopathy
HRAS Costello syndrome, Noonan syndrome TBX5 Holt-Oram syndrome
JAGI Alagille syndrome TCF4 Pitt-Hopkins syndrome
KATé6B Genitopatellar syndrome TCOF1 Treacher Collins syndrome
KMT2D Kabuki syndrome TSC1 Tuberous sclerosis 1
KRAS Noonan syndrome TSC2 Tuberous sclerosis 2
Cardiofaciocutaneous syndrome 3, .
MAP2K1 Noonan syndrome TUBA1TA Lissencephaly
MAP2K2 Cardiofaciocutaneous syndrome 4, TUBB2B Tubul|r)opofhy vvfrh
Noonan syndrome polymicrogyria/lissencephaly
MECP2 Rett syndrome TWIST1 Saethre-Chotzen syndrome
NIPBL Cornelia de Lange syndrome 1 ZIC2 Nonsyndromic holoprosencephaly

SPECIFICITA 99,0% | SENSIBILITA 99,8%

Altamedica - FetalDNA - Test di Screening Prenatale Rev.7 del 15/10/2025

Pag. 6a 10




ARTEMISIA

ALTAMEDICA
Artemisia SpA - Viale Liegi, 45 — Roma
P.1.00929551000 - C.F.00768340580

Certificazione Qualita UNI EN ISO 9001:2015 Reg. 7662

Servizio di Genetica Medica
Responsabile Dott. Alvaro Mesoraca

Centralino 06 85 05 (r.a.) Tel.068505106 (attivo H24)
www.altamedica.it genetica.medica@artemisia.it

GENI MALATTIE MONOGENICHE RECESSIVE GENI MALATTIE MONOGENICHE REVESSIVE
ACADM Me@ym—chom dEyHon eEnelognese HGSNAT Mucopolysaccharidosis type IlIC
deficiency
Very long-chain acyl-CoA o
ACADVL dehydrogenase deficiency IDUA Mucopolysaccharidosis type |
ALMS1 Alstrém syndrome IFT140 Jeune syndrome
ARSA Metachromatic leukodystrophy IVD Isovaleric acidemia
ARSB Mucopolysaccharidosis type VI LAMA2 Comgeniiel MUSSLIET ehsierR
MDCTA
ASPA Canavan disease MEFV Familial mediterranean fever
ATP7B Wilson disease MMAA Methylmalonic aciduria, cblA type
BBS2 Bardet-Biedl syndrome MMACHC Mefhylmo.lomlc aciduria and
homocystinuria, cblC type
CC2D2A Meckel/Joubert syndrome MMUT Methylmalonic aciduria, mut(0) type
CEP290 Meckel/Joubert syndrome NAGLU Mucopolysaccharidosis type IIIB
CFTR Cystic fibrosis NPC1 Niemann-Pick disease type C 1
DHCR7 Smith-Lemli-Opitz syndrome NPC2 Niemann-Pick disease type C 2
DYNC2H1 | Short-rib thoracic dysplasia (ciliopathy) PAH Phenylketonuria
EVC Ellis-van Creveld syndrome PCCA Propionic acidemia
EVC2 Ellis-van Creveld syndrome PCCB Propionic acidemia
GAA Pompe disease _ PEX1 Peroxisome biogenesis disorder type
(Glycogen storage disease |l) 1A (Zellweger)
GALC Krabbe disease PKHDA1 A}Jfosomol recessive polycystic kidney
disease
GALT Galactosemia PMM2 Congenital disorder of glycosylation
type TA
GBA1 Gaucher disease POMT1 Walker-Warburg syndrome
GJB2 Congenital deafness RPGRIP1L | Meckel/Joubert syndrome
GLB1 GM1 gangliosidosis SERPINA1 | Alpha 1 antitrypsin deficiency
s Diastrophic
GNPTAB Mucolipidosis lI/11l SLC26A2 dysplasia/achondrogenesis 1B
HADHA | Long-chain 3-hydroxyacyl-CoA SLC3A1 Cysfinuria
dehydrogenase deficiency
HBB Beta thalassemia SLC7A9 Cystinuria
HEXA Tay-Sachs disease SMPD1 Niemann-Pick disease type A/B
HEXB Sandhoff disease TMEM67 Jouberts syndrome

SPECIFICITA 99,0% | SENSIBILITA 99,8%
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TOTAL SCREEN
INDAGINI SUL FETO SPECIFICITA SENSIBILITA
Cariotipo: Aneuploidie di tuttii cromosomi fetali (1-23)
inclusiX e Y 7% 99'8%
90 sindromi da microdelezione/microduplicazione
DETECTION RATE A PARTIRE DA 3 Mb 80% 99.6%
(vedi pagina 3)
102 malattie monogeniche (vedi pagina 3) 99.0% 99.8%

Sesso fetale (opzionale)

INDAGINI SULLA GESTANTE

DNA Preterm Test (parto pretermine e durata della gravidanza)

Diagnosi di infezione da Citomegalovirus

Diagnosi di infezione da Toxoplasma gondii

Rischio di Preeclampsia

Atrofia Muscolare Spinale Materna (SMA)

Mutazioni ricercate del gene della Fibrosi Cistica (ricerca mutazioni piu frequenti) DETECTION RATE: 92%

Trombofilia Ereditaria Materna
MTHFR

Fattore |l

Fattore V di Leiden

PAI-1

Test immunologico FRAA (Ricerca anticorpi anti recettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra le
cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.) INDAGINE OPZIONALE SENZA COSTI AGGIUNTIVI

Altamedica - FetalDNA - Test di Screening Prenatale Rev.7 del 15/10/2025 Pag.8a 10



ALTAMEDICA
Artemisia SpA - Viale Liegi, 45 — Roma
P.1.00929551000 - C.F.00768340580
Certificazione Qualita UNI EN ISO 9001:2015 Reg. 7662

' Servizio di Genetica Medica
3 ; o : Responsabile Dott. Alvaro Mesoraca
ARTEMISIA Centralino 06 85 05 (r.a.) Tel.068505106 (attivo H24)
www.altamedica.it genetica.medica@artemisia.it

MINI CGS1

FetalDNA Base Plus + 90 sindromi da microdelezione/microduplicazione + Carrier Screening Materno
INDAGINI SUL FETO SPECIFICITA SENSIBILITA
Aneuploidie dei Cromosomi 13, 18, 21, X, Y 99.9% 100%
90 sindromi da microdelezione/microduplicazione
DETECTION RATE A PARTIRE DA 3 Mb 80% 99.6%
(vedi pagina 3)
Sesso fetale (opzionale)

INDAGINI SULLA GESTANTE

Fibrosi cistica, Sorditd congenita, Distrofia Muscolare di Duchenne, Atrofia Muscolare Spinale, X-Fragile

Test immunologico FRAA (Ricerca antficorpi antirecettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra le
cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.) INDAGINE OPZIONALE SENZA COSTI AGGIUNTIVI

MINI CGS 2

FetalDNA Cariotipo Plus + Carrier Screening Materno

INDAGINI SUL FETO SPECIFICITA SENSIBILITA

Cariotipo: Aneuploidie di tuttii cromosomi fetali (1-23

inclusi )l?e Y ° ( ) 7% 99'8%
90 sindromi da microdelezione/microduplicazione
DETECTION RATE A PARTIRE DA 3 Mb 80% 99.6%
(vedi pagina 3)

Sesso fetale (opzionale)

INDAGINI SULLA GESTANTE

Fibrosi cistica, Sorditd congenita, Distrofia Muscolare di Duchenne, Atrofia Muscolare Spinale, X-Fragile

Test immunologico FRAA (Ricerca antficorpi anti recettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra le
cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.) INDAGINE OPZIONALE SENZA COSTI AGGIUNTIVI
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FetalDNA Cariotipo Plus + Malattie Monogeniche + Carrier Screening Materno
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INDAGINI SUL FETO SPECIFICITA SENSIBILITA
Cariotipo: Aneuploidie di tuttii cromosomi fetali (1-23)

inclusiX e Y 7% 99.8%
90 sindromi da microdelezione/microduplicazione

DETECTION RATE A PARTIRE DA 3 Mb 80% 99.6%
(vedi pagina 3)

102 Malattie Monogeniche 99,.0% 99.8%

Sesso fetale (opzionale)

INDAGINI SULLA GESTANTE

Fibrosi cistica, Sorditd congenita, Distrofia Muscolare di Duchenne, Atrofia Muscolare Spinale, X-Fragile

Test immunologico FRAA (Ricerca antficorpi antirecettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra le
cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.) INDAGINE OPZIONALE SENZA COSTI AGGIUNTIVI

COMPLETE GENETIC SCAN INFINITY (CGS-INFINITY)

INDAGINI SUL FETO SPECIFICITA SENSIBILITA
Cariotipo: Aneuploidie di tuttii cromosomi fetali (1-23)
inclusiXeY 97% 99'8%
90 sindromi da microdelezione/microduplicazione
DETECTION RATE A PARTIRE DA 3 Mb 80% 99.6%
(vedi pagina 3)
Esoma Fetale: indagine su piU di 5.000 geni associati a circa
5.200 malattie monogeniche 95% 99.5%
Sesso fetale (opzionale)
INDAGINI SULLA COPPIA SPECIFICITA SENSIBILITA
Esoma sulla coppia: indagine su piu di 5.000 geni associati a

u ppia: i gi U piu di geni iati 95% 99.5%

circa 5.200 malattie monogeniche

Test immunologico FRAA (Ricerca anticorpi anti recettore alfa del folato considerati dalla letteratura tra le
cause di carenza cerebrale di folati e di conseguenza correlati alla possibile insorgenza di disturbi dello
spettro autistico nel nascituro.) INDAGINE OPZIONALE SENZA COSTI AGGIUNTIVI

Altamedica - FetalDNA - Test di Screening Prenatale Rev.7 del 15/10/2025

Pag.10a 10




Per maggiori informazioni sulla metodologia iNIPT™
I nostri genetisti sono disponibili 7/7 h24 al numero dedicato 345.8740439.

Per conoscere le modalita di spedizione e riconsegna dei kit, si prega di contattare il Numero Verde.

Per richiedere informazioni contattare il referente di zona

FETALDNA

IL TEST PRENATALE DI ULTIMA GENERAZIONE

FetalDNA by Altamedica

Main Center Roma (zona Parioli)
Viale Liegi, 45 - Tel. 06 85 05

Sede di Milano (zona Duomo)
L.go Schuster, 1 - Tel. 02 86 99 60 54

OPERATORI SANITARI
Numero Verde ——

800 72 64 64

www.fetaldna.it | info@fetaldna.it
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