= INFORMI/ATORR

KLINIKA

PROMIENISTA [Baclamia premaxtallime

SZANOWNA PANI,
Badania prenatalne wskazane sg u wszystkich kobiet, ktére niepokoja sie o zdrowie nienarodzonego
dziecka.
Badania prenatalne dzielimy na inwazyjne i nieinwazyjne. Ich celem jest wykrycie ewentualnych wad
nienarodzonego dziecka. Najpierw zawsze wykonuje sie badania nieinwazyjne, a w przypadku stwierdzenia
nieprawidtowych wynikéw - badania inwazyjne.
Zawarte w INFORMATORZE dane pozwolg Pani zapozna¢ sie z informacjami na temat testéw prenatalnych,
ktore oferujemy w Klinice
Nalezy pamieta¢, by zwrécic sie do lekarza, gdy potrzebna jest rada lub dodatkowa informacja.
CO TO SA TESTY PRENATALNE?
Nieinwazyjne Testy Trisomii Ptodu zapewniajg oszacowanie ryzyka trisomii ptodu, poprzez wykrywanie
ptodowego materiatu genetycznego w krwioobiegu ciezarnej przy uzyciu wysokowydajnej technologii
sekwencjonowania nowej generacji potgczonej z zaawansowang analizg bioinformatyczna.
Trisomia 21, Trisomia 18 i Trisomia 13, stanowig trzy powszechne anomalie chromosomowe zazwyczaj
wynikajgce z obecnosci jednej dodatkowej kopii chromosomu numer 21, 18 lub 13. Test okresla ryzyko
braku lub posiadania dodatkowych kopii tych chromosomdw.
Trisomia 21 Zesp6t Downa (dodatkowa kopia chromosomu 21). Jest najczestszg przyczyng
niepetnosprawnosci intelektualnej, uwarunkowanej genetycznie a takize moze prowadzi¢ do innych
schorzen, takich jak utrata wzroku, wady stuchy, serca lub dysfunkcja innych narzadéw.
Osoby tym dotkniete charakteryzuja sie specyficznymi cechami ryséw twarzy oraz uposledzeniem
umystowym, ktérym czesto towarzysza zwielokrotnione anomalia organéw. W chwili obecnej nie istnieje
zadna metoda wyleczenia tych schorzen
Trisomia 18 Zespdt Edwardsa (dodatkowa kopia chromosomu 18)
Trisaomia 13 Zespét Patau (dodatkowa kopia chromosomu 13)
W przypadku trisomii 18 oraz 13 czesto ptéd obumiera jeszcze w macicy lub dziecko rodzi sie martwe.
Wiekszos$¢ dzieci umiera przed pierwszym rokiem zycia ze wzgledu na powazne wady wrodzone mézgu,
serca i/lub innych narzadéw. Dzieci, ktore zyjg dtuzej niz rok, majg powazne problemy rozwojowe.
ZALETY TESTOW PRENATALNYCH
- umozliwiajg wczesng diagnostyke (od 10 tygodnia cigzy)
- s doktadne (wykrywalnos¢ >99%)
- sg bezpieczne, bez ryzyka poronienia
- sg proste w wykonaniu z krwi pobranej od matki
- umozliwiajg okreslenie ptci dziecka
KTO JEST ADRESATEM TESTU
o Kobiety, w wieku powyzej 35 roku zycia, ktére nie chca zdecydowac sie na inwazyjne badania
prenatalne.
o Kobiety, ktére chca przeprowadzi¢ nieinwazyjny test w kierunku trisomi 21, 18 i 13 ptodu.
o Kobiety, ktorych wyniki badan biochemicznych i ultrasonograficznych w pierwszym i drugim trymestrze
cigzy sugerujg duze ryzyko aneuploidii chromosomowych (w badaniu NT i tescie podwdjnym)
e Kobiety, ktére majg przeciwwskazania do inwazyjnych badan prenatalnych, takie jak tozysko
przodujace, wysokie ryzyko poronienia, zakazenie HBV, HIV, itd.
e Kobiety, ktére poddaty sie zabiegowi zaptodnienia In Vitro.
WYNIKI TESTU
"Niskie ryzyko" lub wynik prawidtowy oznacza, ze jest bardzo mata szansa na to, ze ptéd ma
nieprawidtowg liczbe chromosomdw.
"Wysokie ryzyko" lub wynik nieprawidtlowy oznacza, ze jest wysoce prawdopodobne, ze ptdd jest
dotkniety trisomig. Prawdopodobienstwo zostanie przedstawione w raporcie.
"Brak wyniku" oznacza, ze nie jest mozliwe wydanie wyniku dla danej prébki. Taka sytuacja wystepuje w
0.7% badan. W takim przypadku badanie jest powtarzane z prébki zapasowej. Czesto$¢ wystepowania
sytuacji, gdy po raz drugi nie otrzymano wyniku, wynosi 3%. Wtedy bedzie wymagane powtdrne oddanie
probki krwi - nie wigze sie to z dodatkowq opfata.



W JAKI SPOSOB PRZYGOTOWAC SIE DO TESTU

Aby wykonad test nalezy:
- zabrad ostatnie badanie USG.

W przypadku, gdy pacjentka nie posiada wyniku badania USG, lekarz wykona badanie przed pobraniem krwi

(koszt 100 zt)

POROWNANIE TESTOW PRENATALNYCH

PANORAMA

NIFTY

HARMONY

Kiedy mozna wykona¢ test

0Od 9 tyg. cigzy

0d 10 tyg. cigzy

0d 10 tyg. cigzy

Co bada test:

A Trisomie 21, 18,13 TAK TAK TAK

A Zaburzenia chromosoméw ptciowych X iY TAK TAK TAK

A Okreslenie ptci dziecka TAK TAK TAK

A Zespoty mikrodelecyjne* TAK TAK NIE
Ocena u kobiet otytych BMI > 25 TAK od 9 tygodnia TAK ale >12 TAK ale >12

tygodnia tygodnia

Ocena ryzyka w cigzy blizniaczej (bez okreslenia ptci ptodu) NIE TAK TAK
Cigza mnoga NIE NIE NIE

Czas oczekiwania na wynik

DO 9 dni roboczych

Do 9 dni roboczych

10-14 dni roboczych

Ubezpieczenie wyniku:

A Wspotfinansowanie diagnostyki inwazyjnej w NIE TAK NIE
przypadku wyniku nieprawidtowego
A Pokrycie kosztéw amniopunkcji w przypadku
wyniku nieprawidtowego NIE TAK (do kwoty 1200 zt) NIE
A Weryfikacja wynikdw wysokiego ryzyka innych
nieprawidtowosci NIE Indywidualna zgoda
Genomed NIE
Poniesienie dodatkowych kosztéw w przypadku za matej NIE NIE TAK
ilo$ci materiatu w pobranej prébce
Gdzie wykonywana jest analiza genetyczna USA Polska Niemcy
Zakres podstawowy + rozszerzony w cenie NIE TAK NIE
3 warianty*** 3 warianty**
Cena 2100-2400 2400 PLN 2200- 2400 PLN

* Zespot delecji 5p, zespot delecji 1p36, zespot delecji 2g33.1, zesp6t DiGeorge'a 2, delecja 16p12.2-p11.2, zespot Jacobsena,
zespd6t Van der Wounde, zesp6t Predera-Willego/Angelmana (NIFTY)
* Delecja 22q11.2 (zesp6t di George), delecja 1p36, Zesp6t Pradego-Willego, Zesp6t Angelmana, Zespdél kociego krzyku (Cri-du -

chat) (PANORAMA)

* * Wariant podstawowy (trisomie 21, 18, 13) - 2200,00 zt

Wariant z badaniem trisomii 21, 18 i 13 oraz ptci dziecka - 2300,00 zt
Wariant z badaniem trisomii 21, 18, 13; pfci dziecka oraz zaburzen ilo$ci chromosoméw ptci - 2400,00 zt
*** Wariant podstawowy (trisomie 21, 18, 13; triplodia, anomalie chromosoméw ptci, pte¢ ptodu) - 2100,00 zt

Wariant rozszerzony (trisomie 21, 18, 13; triplodia, anomalie chromosomdw ptci, ptec¢ ptodu, delecja 22q11.2)

- 2300,00 zt

Wariant petny (trisomie 21, 18, 13; triplodia, anomalie chromosomow ptci, pte¢ ptodu, delecja 22q11.2; delecja 1p36,
Zespot Pradego-Willego, Zespdl Angelmana, Zespdt kociego krzyku (Cri-du-chat) - 2400, 00 zt

Mamy nadzieje, ze przedstawione informacje bedq przydatne i w petni zaspokojq
Pani wiedze na temat testow prenatalnych




