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Zatacznik nr 1 do Regulaminu Konkursu: Informacja nt. Projektu NeoWES

Petna nazwa Projektu: , Evaluation of effectiveness of whole exome sequencing as the first tier tool of genetic
diagnostics in neonates and infants. (acronym: NeoWES)” ; nr projektu 2024/ABM/01/00033-00

Eksperyment prowadzony bedzie w Klinice Neonatologii, Patologii i Intensywnej Terapii Noworodka i Niemowlecia
oraz Zaktadzie Genetyki Medycznej Instytutu ,Pomnik-Centrum Zdrowia Dziecka” (IPCZD). Termin realizacji projektu
31.12.2024 - 30.12.2030 r. Finansowanie ze Srodkdéw budzetu panstwa przez Agencje Badan Medycznych.

Gtéwnym Badaczem jest dr hab. n. med. Dariusz Gruszfeld, prof. IPCZD z Kliniki Neonatologii, Patologii i Intensywnej
Terapii Noworodka i Niemowlecia IPCZD.

Badanie NeoWES jest eksperymentem badawczym koncentrujgcym sie na zastosowaniu sekwencjonowania catego
eksomu (ang. Whole Exome Sepuencing, WES) jako pierwszego badania genetycznego w strategii diagnostycznej
noworodkéw i niemowlat w celu ustalenia genetycznych przyczyn nieprawidtowosci, takich jak cechy dysmorfii czy
wady wrodzone, ktére czesto sg wynikiem rzadkich chordb genetycznych.

W ramach badania stosowana jest zaawansowana technologia sekwencjonowania nastepnej generacji (ang. Next
Generation Sequencing, NGS), ktéra umozliwia analize kodujgcych sekwencji gendw dziecka oraz jego rodzicéw
(badanie WES ,,trio”). Dzieki temu mozna zidentyfikowac zmiany genetyczne, takie jak delecje, duplikacje czy warianty
nukleotydowe, ktére mogg by¢ przyczyng chordb. Wyniki badan pozwalajg na przewidywanie objawdéw, wdrazanie
odpowiedniego leczenia i profilaktyki oraz ocene ryzyka genetycznego dla rodziny.

Metoda WES (Whole Exome Sequencing), czyli sekwencjonowanie catego eksomu to zaawansowane technologia
genetyczna, ktéra pozwala na odczyt sekwencji kodujgcej wszystkich genéw w genomie cztowieka w jednym
eksperymencie. Proces obejmuje:

e Pobranie prébki DNA z krwi obwodowej dziecka oraz obojga rodzicow (tzw. analiza trio).

e Analize sekwencji DNA w celu identyfikacji zmian genetycznych, takich jak delecje, duplikacje oraz zmiany
nukleotydowe.

e Pordéwnanie sekwencji gendow dziecka z sekwencjg referencyjng oraz sekwencjg rodzicow, co umozliwia
identyfikacje potencjalnych przyczyn zaburzen genetycznych.

Metoda WES umozliwia szybkie i precyzyjne ustalenie podtoza molekularnego wielu choréb rzadkich, co przektada
sie na skuteczniejsze planowanie leczenia oraz profilaktyki. Dane uzyskane w ramach WES mogg by¢ ponownie
analizowane w przysztosci, co zwieksza szanse na ostateczne rozpoznanie w przypadkach trudnych diagnostycznie.

Cele gtéwne i dodatkowe badania NeoWes:

Zasadniczym celem eksperymentu badawczego jest przeprowadzenie kliniczno-ekonomicznej oceny efektywnosci
diagnostycznej metody sekwencjonowania catego eksomu (WES) jako metody pierwszego wyboru we wczesnej
diagnostyce noworodkow i niemowlat (w wieku do 6 miesiecy) hospitalizowanych w IPCZD. Badanie ma wykaza¢,
czy wiaczenie WES trio na najwczesniejszym etapie postepowania moze poprawic¢ wyniki diagnostyczne, skrdcic¢ czas
do rozpoznania i tym samym zoptymalizowac¢ opieke medyczng oraz zmniejszy¢ catkowite koszty (medyczne i
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pozamedyczne) zwigzane z hospitalizacjg oraz dalszym leczeniem pacjentéw z chorobami o przypuszczalnej etiologii
genetycznej.

Wybrane cele szczegétowe

e Ocena efektywnosci diagnostycznej wczesnego WES trio w poréwnaniu do standardowej diagnostyki

e Analiza ekonomiczna zastosowania wczesnego WES trio

¢ |dentyfikacja nowych wariantéw patogennych i potencjalnie patogennych

e Opracowanie rekomendacji - wypracowanie praktycznych wytycznych dotyczagcych momentu i wskazan do
wczesnego wdrazania WES w diagnostyce noworodkéw i niemowlat z podejrzeniem choroby o etiologii
genetycznej.

Stowa kluczowe dla Projektu NeoWES: sekwencjonowanie catego eksomu (WES), diagnostyka genetyczna, noworodki
i niemowleta, choroby rzadkie, innowacje w medycynie, Next Generation Sequencing (NGS), choroby wrodzone,
analiza ekonomiczna
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