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SZANOWNI PANSTWO,

Badania prenatalne wskazane sg u wszystkich kobiet, ktére niepokojg sie o zdrowie nienarodzonego
dziecka. Zawarte w INFORMATORZE dane pozwolg zapozna¢ sie z informacjami na temat testow
prenatalnych, ktére oferujemy w Klinice.

Nalezy pamietac, by zwrdcic sie do lekarza, gdy potrzebna jest rada lub dodatkowa informacja.

CO TO SA TESTY PRENATALNE?

Nieinwazyjne Testy prenatalne zapewniajg oszacowanie ryzyka wad 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 chromosomow.

Osoby tym dotkniete charakteryzujg sie uposledzeniem umystowym, ktérym czesto towarzysza
zwielokrotnione anomalia organéw. W chwili obecnej nie istnieje zadna metoda wyleczenia tych schorzen.
Oznaczanie DNA ptodowego pozwala rdéwniez m.in. na okreslenie pici ptodu oraz anomalii
chromosomowych zwigzanych z chromosomami ptci; grupy krwi ptodu (w przypadkach konfliktu
serologicznego).

ZALETY WYKONANIA TESTU PRENATALNEGO

Umozliwia wczesng diagnostyke (od 10 tygodnia cigzy);
Doktadnos¢ (wykrywalnos¢ >99%);

Bezpieczenstwo, bez ryzyka poronienia;

Prostota wykonania z krwi pobranej od matki;
Mozliwos¢ okreslenia ptci dziecka;

Uzyskanie wyniku po maksymalnie 2 tygodniach.
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KTO JEST ADRESATEM TESTU

» Kobiety, w wieku powyzej 35 roku zycia, ktére nie chcg zdecydowad sie na inwazyjne badania
prenatalne;

> Kobiety, ktére chcg przeprowadzi¢ nieinwazyjny test w kierunku trisomi 21, 18 i 13 ptodu;

> Kobiety, ktérych wyniki badan biochemicznych i ultrasonograficznych w pierwszym i drugim
trymestrze cigzy sugerujg duze ryzyko nieprawidtowosci chromosomowych;

> Kobiety, ktére majg przeciwwskazania do inwazyjnych badan prenatalnych, takie jak tozysko
przodujace, wysokie ryzyko poronienia, zakazenie HBV, HIV, itd.;

> Kobiety, ktére poddaty sie zabiegowi zaptodnienia In Vitro.

CO WYKRYWA TEST

Zdrowy cztowiek posiada zestaw 23 par chromosomow w kazdej komdrce organizmu, zawierajacej jadro
komérkowe. Przedrostek tri — oznacza, ze oprdcz jednej prawidiowej pary istnieje dodatkowy trzeci
chromosom. Trisomie s3 jedng z najbardziej znanych grup zespotéw wad wrodzonych, ktére s3
spowodowane nieprawidtosciami w materiale genetycznym. Przyczyng powstania trisomii jest rozdzielanie
sie chromosoméw w trakcie podziatu komdrki ptciowe]j cztowieka lub zygoty — zaptodnionej komdrki jajowej
w nieprawidtowy sposdb. Istotng przyczyng wystepowania takiego btedu jest miedzy innymi wiek
biologiczny rodzicéw.



Trisomia 21

Zespot Downa - (dodatkowa kopia chromosomu 21).

Jest najczestszg przyczynag niepetnosprawnosci intelektualnej, uwarunkowanej genetycznie,
z towarzyszeniem innych schorzen, takich jak wady wrodzone serca, przewodu pokarmowego,
uktadu moczowo — ptciowego,uktadu kostnego, zespot bezdechu sennego, uszkodzenie wzroku
(za¢ma) az do utraty wzroku, wady stuchy, lub dysfunkcje innych narzagdéw. Osoby z zespotem
Downa odznaczajg sie dos$¢ niskim wzrostem, obserwuje sie za to tendencje do przyrostu masy
ciata.

Trisomia 18

Zespot Edwardsa — (dodatkowa kopia chromosomu 18).

Czesto ptdéd z matg aktywnoscig ruchowg obumiera jeszcze w macicy lub dziecko rodzi sie
martwe. Wiekszo$¢ dzieci umiera przed pierwszym rokiem zycia ze wzgledu na powazne wady
wrodzone mozgu, serca, i/lub innych narzaddw, wady anatomiczne. Dzieci, ktdre zyjg dtuzej niz
rok, majg powazine problemy rozwojowe. Obserwuje sie zwiekszone ryzyko rozwoju
nowotworu nerki (guza Wilmsa)

Trisomia 13

Zespét Patau — (dodatkowa kopia chromosomu 13).

Ryzyko urodzenia dziecka posiadajgcego dodatkowy chromosom 13 pary wzrasta wraz
z wiekiem matki. Czesto ptéd obumiera w macicy lub z powodu wystepowania ciezkich wad
wrodzonych np.: uktadu moczowo — ptciowego, serca, mdzgu , ktére prowadzg do licznych
powiktan (niewydolnos¢ krazeniowo — oddechowa, zapalenie ptuc), okoto 70% dzieci umiera w
ciggu pierwszego poéfrocza zycia, a okoto 10 % przezywa pierwszy rok zycia.

Trisomia 9

Spotykana jest do$¢ rzadko, wiekszo$¢ przypadkdéw doprowadza do spontanicznego
poronienia. Badanie szczegdlnie wskazane u rodzicéw ktdrych poprzednia cigza byta obcigzona
t3 wada. Mogg wystepowac zaburzenia rozwoju nastepujgcych organdw: brak wypuktosci na
tylnej stronie czaszki, dysmorfia twarzy, brak kosci nosowej, mate gatki oczne i nadmiernie
rozstawione, obrzek tkanek szyi, zwezenie klatki piersiowej, wysiek optucny, przepuklina
przeponowa, niedorozwdj serca i wady serca, wodobrzusze, wodonercze, fale zwrotng krwi
w przewodzie zylnym, obustronna deformacja stopy.

Trisomia 16

Rokowanie jest zalezne od typu trisomii, dla trisomii zupetnej w wiekszosci przypadkow
dochodzi do poroniei samoistnych a w przypadku trisomii mozaikowatej u ok. 50% stwierdza
sie réznego rodzaju wady rozwojowe wymagajace interwencji chirurgicznej, najczesciej wady
serca. Do najczestrzych objawdw nalezg wewngatrzmaciczne zahamowanie wzrostu ptodu oraz
niska masa urodzeniowa, wady nerek, hipoplazja ptuc, wady Zzeber, kregostupa Ilub
niedorozwdj klatki piersiowe;j.

Trisomia 22

Diagnostyka trisomii chromosomu 22 moze odbywac sie przy pomocy badan nieinwazyjnych
ale nalezy pamietacd, ze badania te nie dadzag nam ostatecznego potwierdzenia rozpoznania
trisomii 22. Trisomia 22 powoduje ciezkie wady wrodzone. Do najczestrzych z nich naleza:
matogtowie, wady serca, wady nerek, opdznienie wzrostu ciata, opdznienie umystowe, wady
przewodu pokarmowego, wady wrodzone naczydn krwionosnych, wady przewodu
pokarmowego, ataki padaczki, zmniejszenie napiecia miesni, sinica, spodziectwo, pogrubiony
fatd skoéry karku, W wiekszosci przypadkéw dochodzi do samoistnego poronienia juz
w pierwszym trymestrze cigzy. Przezywalnos$¢ ptodu powyzej pierwszego trymestru zdarza sie
niezmiernie rzadko.

Badania
chromosomodw ptci
(cigza pojedyncza)

Identyfikacja ptfci (wyrazona procentowg zawartoscia chromosomu Y) i wykrycie aneuploidii
chromosomow ptci (XXX, XXY, XYY i XO). Informacje te nie moga by¢ uznane za ostateczng
diagnoze oraz nie moga wykluczy¢ choroby zwigzanej z pfcia.

WYNIKI TESTU

"Niskie ryzyko" lub wynik prawidtowy oznacza, ze jest bardzo mata szansa na to, ze ptdd ma
nieprawidtowa liczbe chromosoméw.

"Wysokie ryzyko" lub wynik nieprawidtowy oznacza, ze jest wysoce prawdopodobne, ze ptdd jest
dotkniety trisomig. Prawdopodobienstwo zostanie przedstawione w raporcie.

"Brak wyniku" oznacza, ze nie jest mozliwe uzyskanie wyniku dla danej prébki. Taka sytuacja wystepuje

w 0.7% badan. Wtedy bedzie wymagane powtdrne oddanie prébki krwi - nie wigze sie to z dodatkowa

opfata.




OGRANICZENIA TESTU
Pomimo, ze wykrywalno$¢ testu wynosi 99,5% dla trisomii chromosomoéw 21, 18 i 13, test nie jest testem
diagnostycznym i nie jest doktadny w 100%. W celu postawienia ostatecznej diagnozy wymagane jest
przeprowadzenie diagnostycznego badania inwazyjnego, takiego jak amniopunkcja.

» Pewnos$c¢ identyfikacji ptci dziecka wynosi ok 98%;

» Doktadnos$¢ testu moze by¢ obnizona, jesli kobieta zostata kiedykolwiek poddana terapii komérkami
macierzystymi, transfuzji krwi lub przeszczepowi narzaddéw. Prosimy o zgtaszanie tych sytuacji
lekarzowi;

» Mozaicyzm (obecnos$¢ w cigzy dwdch linii komérkowych o réznym zestawie chromosomoéw) bedzie
rowniez wptywac na doktadnosé. Wyniki badania powinny zawsze by¢ interpretowane w kontekscie
innych informacji klinicznych i w oparciu o wywiad rodzinny.

» Prawidtowy wynik badania nie wyklucza mozliwosci innych nieprawidtowosci badanych
chromosomow i nie informuje o innych zaburzeniach genetycznych lub wadach wrodzonych.

W JAKI SPOSOC PRZYGOTOWAC SIE DO TESTU
Aby wykonac test nalezy:
» zabrac ostatnie badanie USG;
» zadbac¢ o odpowiednie nawodnienie organizmu (w przeciggu dwoéch godzin przed badaniem
wypic litr wody).



POROWNANIE TESTOW PRENATALNYCH

. Nifty Nifty .
Sanco Sanco Plus Nifty Pro Basic/Twins | Standard Nifty Plus
Trisomie
21+ 18 + 13 TAK TAK TAK TAK TAK TAK
Trisomie
94164+ 22 TAK TAK TAK TAK TAK TAK
'de"ty;"ﬂqa pici TAK TAK TAK TAK TAK TAK
Zespot Turnera TAK TAK TAK TAK TAK TAK
(monosomia X)
Zespot Klinefeltera TAK TAK TAK TAK TAK TAK
(trisomy XXY)
Zespot potrojnego X TAK TAK TAK TAK TAK TAK
(trisomy X)
Syndrom XYY TAK TAK TAK TAK TAK TAK
(trisomy XYY)
Delecje i duplikacje NIE TAK TAK NIE NIE TAK
RHD ptodu TAK TAK NIE NIE NIE NIE
Ocena BMI u kobiet NIE NIE TAK>40 | TAK>40 | TAK>40 | TAK>40
otytych >1
Miejsce Warszawa Stany Honkong Zagrzeb Zagrzeb Zagrzeb
laboratorium Zjednoczone Chiny Chorwacja Chorwacja Chorwacja
Tydzien cigzy, w
ktérym mozna 0d 10 do 0d10do24 | od10do od 10+1 tc od 10+1 tc od 10+1 tc
; 24 tc tc 24 tc
wykonac test
Laboratorium
finansuje TAK TAK TAK TAK TAK TAK
amniopunkcje
Ocena ryzyka w cigzy Tylko
. . trisomie NIE TAK TAK NIE NIE
blizniaczej
21+18+13
Koniecznos¢
wykonania usg przed NIE NIE TAK NIE NIE NIE
pobraniem krwi
Poniesienie
dodatkowych
kosztéw w
przypadku zbyt NIE NIE NIE NIE NIE NIE
matej ilosci
materiatu w
pobranej probce
Czas oczekiwaniana | do 10 dni do 10 dni do 10 dni do 10 dni do 10 dni do 10 dni
wynik roboczych roboczych roboczych | roboczych roboczych roboczych
Odsetek wynikéw
fatszywie dodatnich | _ 5 o7 <0,1% <0,1% 0,05% 0,05% 0,05%
Trisomie
21+18+13
Doktadnosé >99% 99,5% >99% 98% 98% 98%
Cena 2 400,00zt | 2900,00zt | 2 200,00 zt - - -




DELEKCJE | DUPLIKACJE

SANCO PLUS

NIFTY PRO

NIFTY PLUS

Zespot DiGeorga (22q11), Zespot Wolfa-Hirschhorna, Cri-du-chat,

+

+

Zespot mikrodelecji 1p36

+

Zesp6t Pradera-Williego/Angelmana

Zespét delecji chromosomu 18p, Zespét podzielonej reki/ znieksztatcenia stopy typu 5
(SHFMS5), Holoprozencefalia typu 6 (HPE6), Zespét Kociego oka (CES), Zespét Jacobsena,
Zespot DiGeorge 2 (DGS2), Zespot Langer-Giediona (LGS), Zesp6t mikroduplikacji
chromosomu 16p11.2-p12.2, Zespot delecji chromosomu 17921.31, Zesp6t mikrodelecji
12q14, Zespot Potockiego-Lupskiego (17p11.2 zespot duplikacji), Zespot Smith-Magenis’a,
Holprosencefalia typu 1, Zep6t WAGR

Zespot delecji chromosomu 10926, Zespdt delecji chromosomu 3pter-p25, Zespot delecji
chromosomu 2p12-p11.2, Zesp6t delecji chromosomu 5q14.3, Zesp6t delecji chromosomu
13q14, Zespot delecji chromosomu 10922.3-q23.2, Zesp6t Levy-Shanske’go, Zespot delecji
chromosomu 15¢26-qter, Zesp6t delecji chromosomu 6pter-p24, Zespot duplikacji
chromosomu Xq27.3-q28, Zespét delecji chromosomu Xp21, Zespot WAGRO, Zesp6t delecji
chromosomu 4q21, Zesp6t Yuan-Harel-Lupski’ego, Zespét delecji chromosomu 2p16.1-p15,
Zespot triplikacji chromosomu 4q32.1-q32.2, Zespo6t delecji chromosomu 16p12.2-p11.2,
Zespot duplikacji chromosomu Xp11.23-p11.22, Zespo6t duplikacji chromosomu 2q31.1,
Zespot delecji chromosomu 2¢33.1, Zespot duplikacji chromosomu 22q11.2, Zespot delecji
chromosomu 16p, Zespo6t delecji chromosomu 16p13.3, Zespét delecji chromosomu 512,
Zespot delecji chromosomu 1p32-p31, Zespét duplikacji chromosomu 1p31, Zespot delecji
chromosomu 16q22, Zespét Frias, Zespot duplikacji chromosomu 15q11-q13, Zesp6t CHDM,
Zespot delecji chromosomu 15q14, Zesp6t duplikacja chromosomu 17q12, Zespét duplikacji
chromosomu 3¢29, Zespét delecji chromosomu 3g29, Zespét duplikacja chromosomu 8q22.1,
Zespot delecji chromosomu 8q22.1, Zespot delecji chromosomu 7q11.23, Zesp6t duplikacji
chromosomu 7q11.23, Zesp6t Potockiego-Shaffer’a, HCD, Delecja telomeryczna chromosomu
Xq22.3, Zespét delecji chromosomu Xp11.3, Zespot delecji chromosomu 3g13.31, Zesp6t
delecji chromosomu 8p23.1, Zespét duplikacji chromosomu 8p23.1, Zespo6t delecji
chromosomu 17q23.1-q23.2, Zespo6t duplikacji chromosomu 17p13.3, Zespot delecji
chromosomu 17p13.3, Zespot delecji chromosomu 19q13.11, Zespét duplikacji chromosomu
2q35, Zespot delecji chromosomu 19q13.11, Zesp6t delecji chromosomu 22q11.2

Zespot duplikacji 11q11-q13.3, Zespot delecji 14q11-q22, Zespot przerostu 1526, Zespot
mikrodelecji 16p11.2-p12.2, Zespo6t duplikacji 17q21.31, Zespét delecji 2g33.1 (Zespét szkta),
Zespot delecji 5q21.1-q31.2, Guz Wilmsa 1 (WT1), Zesp6t delecji 8p23.1, Zesp6t duplikacji
8p23.1, Zesp6t Aniridia Il, Zesp6t skrzelowo-uszno-nerkowy (zesp6t BOR, zesp6t Melnicka-
Frasera), Thalassemia alfa, Zespét uposledzenia umystowego, Zespét niewrazliwosci na
androgeny (AIS), Syndrom Bannajana-Rileya-Ruvalcaby (BRRS), Zespét delecji 10q, Zesp6t
Mikrofthalmii typu 6, hipoplazja przysadki, Zespét mikrodelecji 10q22.3-q23.31, Zesp6t
delecji 18q, Zespot Kornelii de Lange (CDLS), Zespét limfoproliferacyjny sprzezony z
chromosomem X (XLP), Zesp6t Dandy-Walkera (DWS), Zesp6t Cowdena (CD), Dystrofia
mig$niowa Duchenne’a (DMD); Dystrofia migsniowa Duchenne’a-Beckera (DMD/BMD),
Dystalna artrogrypoza typu 2B (DA2B), Holoprozencefalia typu 4 (HPE4), Zespét Feingolda,
Zespét wrodzonej przepukliny przeponowej (HCD / DIH1), Zespét Dyggve-Melchior-Clausen
(DMC), Zesp6t podobny do Pradera-Willi'ego (Syndrom SIM1), Zespét Riegera typu 1 (RIEG1),
Zespo6t Van der Woude (VWS), Zesp6t monosomii 9p, Zespot Orofaciodigitalii,
Wielohormonalna niedoczynnos$¢ przysadki zwigzana z chromosomem X, Uposledzenie
umystowe zwigzane z chromosomem X, z niedoborem hormonu wzrostu (MRGH),
Leukodystrofia z 11q14.2-q14.3, Gtuchota sensoryczna i nieptodnos¢ meska,

Zespot Saethre-Chotzena (SCS), Zespét wiosowo-nosowo-palcowy typu 1 (TRPS1),
Mikrofthalmia z liniowymi uszkodzeniami skory, Zespot mikroduplikacji Xp11.22-p11.23,
Zespét podzielonej reki/ znieksztatcenia stopy typu 3 (SHFM3)

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

Opracowano dnia 25.11.2019 r.



