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PreNata® NIPT - Informacja dla pacjentek

:PreNata’

PreNata” NIPT [nieinwazyjne testy prenatalne) umozliwiaja zbadanie przed urodzeniem dziecka pod katem
zmian genetycznych, ktére mogtyby mieé wptyw na ich rozwdj. Potrzebna jest tylko prabka krwi matki.
PreNata® NIPT jest testem diagnostycznym in vitro, w ktérym bada sie DNA ptodu w krwi matki pod katem

zmian w chromosomach.

Na czym polega badanie PreNata® NIPT?

Wyizolowanie niezbednej ilosci DNA ptodu z krwi matki mozliwe jest od 10. tygodnia cigzy. Bada sig bezko-
mdrkowe DNA (cfDNA] pochodzace z tozyska w procesie sekwencjonowania nowej generacji [NGS). W sto-

sowanej procedurze VerSeq-NIPT-V2 firmy illumina mozliwe jest przeprowadzenie badania catego genomu
cfDNA ptodu. Ze wzglgdu na roznice dtugosci fragmentdw DNA matki i ptodu, DNA matki moze zostac odrzu-
cone. Sekwencje ptodu analizuje sig ilosciowo, dzieki czemu istnieje mozliwos¢ wykazania dodatkowych lub

brakujacych chromasomadw, ale tez zmian czgsciowych (27 Mb]. Jednoczesnie, w oparciu o stosowane opro-
gramowanie, oblicza sig prawdopodohienstwo zaistnienia specyficznych zmian chromosomaw.

Jakie zmiany chromosomow
obejmuje badanie?

PreNata® NIPT umaozliwia wyhdr réznych opcji o roz-
nym zasiegu badania. Istnieje mozliwos¢ swobod-
nego wyboru opcji.

Opcja 1: Trisomia13,18i 21

Te trzy trisomie, ktérych czestos¢ zwigksza sig wraz
z wiekiem matki, sa najczestszymi przypadkami tri-
somii wsrod dzieci, ktore rodza sig zywe:

- Trisomia 21

(zespot Downa, czestotliwosc ok. 1:700]
- Trisomia 18

(zespot Edwardsa, czestotliwose ok. 1:3000)
- Trisomia 13

(zespot Patau, czestotliwosc ok. 1:5000]

Opcja 2: Trisomie 13,18 i 21
wraz z okresleniem pici

Dodatkowo, na zyczenie, mozna okreslic ptec¢ dziec-
ka. Informacja o ptci, zgodnie z przepisami ustawy
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o diagnostyce genetycznej, przekazywana jest na
zyczenie po przekroczeniu 12. tygodnia cigzy (14+0
p.m.) przez lekarza prowadzacego.

Opcja 3: Trisomie 13, 18 i 21 oraz badanie chromo-
somow ptci wraz z okresleniem pici

Oprocz badanych trisomii i okreslenia ptci mozliwe
jest badanie odcinkdw DNA chromosomaw ptci [allo-
somow) pod katem aneuploidii. Istnieje mozliwosc
stwierdzenia przestanek zaistnienia réznych zespo-
tow:

- Zespot Turnera
(45, X0; monosomia X),
czestotliwose ok. 1:3000 u dziewczynek
- Zespot potrojnego X
(47, XXX; trisomia X),
czestotliwosc ok. 1:1000 u dziewczynek
- Zespot Jacobsa (47, XYY],
czestotliwose ok. 1:1000 u chtopcow
- Zespot Klinefeltera (47, XXY],
czestotliwose ok. 1:1000 u chtopcow
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Opcja 4: Trisomie 13,18 i 21

oraz badanie chromosomaw ptci wraz z okresle-
niem ptci i badaniem pod katem rzadkich aneuplo-
idii autosomowych i zmiennosci liczby kopii DNA

Dzieki badaniu wszystkich chromosomoéw w catym
genomie mozna wykrywac¢ zaréwno rzadkie ane-
uploidie autosomowe (rare autosomal aneuploidies
- RAA], jak i zmiennaos¢ liczby kopii DNA (Copy Num-
ber Variations - CNV). RAA s3 rzadkimi nieprawidto-
wymi podziatami kampletnych autosomow. W tym
przypadku czesto wystgpuje tzw. mozaikowose, co
oznacza, ze wystepuja przynajmniej dwa rézne ro-
dzaje komarek o roznych zestawach chromosomow.
Moze to dotyczy¢ komarek dziecka [mozaikowaosc
ptodu) lub tylko czesci tozyska (mozaikowose tozy-
ska]. Mozaikowosc tozyska moze pozostawac za-
sadniczo bez wptywu na organizm dziecka jako taki,
jednakze moze powodowac niewydolnosc tozyska,
co z kolei moze spowodowac niedostateczne zaopa-
trzenie dziecka. W przypadku braku czesci chromo-
somow (delecje] albo ich wielokrotnego wystepowa-
nia (duplikacja), a tym samym zmiany liczby kopii
poszczegolnych odcinkéw, méwimy o CNV. CNV wy-
stepuje z czestotliwoscia ponizej 0,02% urodzen.
Moze prowadzi¢ do nieprawidtowego wyksztatcania
organow lub zaburzen rozwojowych. Jest wykrywal-
ne za pomoca PreNata® NIPT od rozmiaru 7 Mb.

Z uwagi na to, ze te badane uzupetniajaco zmiany
chromosomowe wystepuja bardzo rzadko, liczba wy-
nikow fatszywie
i w konsekwencji prowadzi¢ do niepotrzebnych in-
wazyjnych badan nastepczych. W zwiazku z tym to
badanie nie jest aktualnie zalecane przez stowarzy-
szenia specjalistyczne.

pozytywnych moze wzrastac
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Jaka jest rzetelnos¢ badania PreNata® NIPT?

Test rozpoznaje najczestsze zmiany autosomowe
[trisomia 13, 18 i 21) z prawdopodobienstwem po-
nad 99% i z tym samym prawdopodaobienstwem jest
w stanie je wykluczyc. PreNata® NIPT pozwala réw-
niez rzetelnie wykrywa¢ zmiany chromosomaow pici
i RAA z prawdopodobienstwem 96% oraz CNV z czu-
toscig 74%.

Kiedy dostgpne sg wyniki?

Wyniki powinny by¢ przekazane w przeciagu ok. 9 dni
lekarzowi prowadzacemu.

Co oznaczaja wyniki?

Wynik bez nieprawidtowosci oznacza niemal catkowi-
te wykluczenie zmian chromosomowych. W przy-
padku wyniku nieprawidtowego z duzym prawdopo-
dobienstwem wystepuja zmiany chromosomowe.
Z racji tego, ze test ma charakter przesiewowy, a wy-
nik nie oznacza diagnozy, w przypadku stwierdzenia
nieprawidtowosci konieczna jest dalsza diagnostyka
metodami inwazyjnymi. Lekarz prowadzacy objasni
dostgpne mozliwosci, z reguty jest to badanie waod
ptodowych (amniopunkcja) albo badanie tkanki tozy-
ska (biopsja kasmaowki].

Granice testu

Przebadane zmiany tworzg tylko czes¢ mozliwych
prenatalnych zmian chromosomowych. Nie ma
mozliwosci  wykrycia innych  nieprawidtowaosci
i zmian ani formutowania twierdzen co do stanu
zdrowia dziecka. Nie zastepuje on regularnych ba-
dan profilaktycznych ani precyzyjnych badan USG.
Ponadto mozaikowos$c¢ nie jest wykrywana z catg
pewnoscia. W przypadku tzw. zespotu zanikajacego
ptodu [vanishing twin) wynik testu moze hy¢ fatszy-
wie pozytywny. W zwigzku z tym mogg wystepowac
roznice nawet przy okreslaniu ptci. Generalnie nie
mozna wykry¢ delecji ani duplikacji mniejszych od
7 Mb.
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Btad testu

W rzadkich przypadkach badanie PreNata® NIPT nie
daje wiarygodnych wynikéw. Czesta przyczyna tego
jest zbyt niski udziat DNA ptodu w krwi matki [frakcja
ptodu, FF).

Doradztwo genetyczne
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W konsekwencji nie jest mozliwe ani wykluczenie ani
potwierdzenie badanych zmian. W tej sytuac;ji
mozliwe jest bezptatne powtdrzenie testu z nowa
probka krwi.

kow obowigzkowe jest przeprowadzenie konsultacji genetycznej. Konsultacja taka obejmuje objasnienie

I Zgodnie z ustawa o diagnostyce, przed przeprowadzeniem badania genetycznego oraz po uzyskaniu wyni-

i omowienie ponizszych punktow:
- Co to jest indywidualna diagnostyka?

- Czy dostepne sa wyniki lub raporty z wynikéw i jak
nalezy je oceniac?

- Czy wystepuja nieprawidtowosci w osobistej i ro-
dzinnej historii zdrowia (anamneza]?

- Czy koniecznos¢ badania genetycznego
wynika z diagnostyki czy z historii?

- Jak wysoko nalezy oceniac ryzyka genetyczne
i jakie moga miec one znaczenie dla planowania
zycia i rodziny?

- Jakie mozliwosci, granice i ryzyka sa powiazane
z przeprowadzanymi badaniami?

- Jakie sg mozliwosci wsparcia w przypadku obcia-
zen psychicznych i fizycznych, ktére moga wysta-
pi¢ w zwigzku z badaniem i jego wynikami?

- Czy konieczne jest przeprowadzenie szczegdtowej

konsultacji genetycznej przez lekarza specjaliste
z dziedziny genetyki?
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Zgoda w rozumieniu przepisow o diagnostyce genetycznej

Testu PreNata NIPT® nie wolno przeprowadzac bez wyrazenia zgody przez pacjentke. Dlatego, po uzyskaniu wyja-
$nien od lekarza prowadzacego, prosimy o podpisanie ponizszego odcinka na zleceniu laborataryjnym:

Zgoda w rozumieniu przepiséw o diagnostyce genetycznej

Poprzez niniejsza deklaracje zgody, sktadang po uzyskaniu wyjasnien od lekarza prowadzacego i zapewnieniu mi wystarczajacego czasu do namystu zgodnie z przepisami
o diagnostyce genetycznej, wyrazam zgodg na zlecone analizy genetyczne i pobranie zwigzanych z nimi probek. Zgadzam sig na przekazanie zlecenia badania do wyspe-
cjalizowanego laboratorium. Zostatam poinformowana o celu badania, o badanych schorzeniach i ich genetycznych podstawach oraz o mozliwosciach i granicach wyni-
kéw przeprowadzanego testu. Objasniono mi, ze test PreNata® NIPT nie jest metoda diagnostyczna i ze wynik niestwierdzajgcy nieprawidtowosci nie wyklucza w petni zmian
chromosomowych ptodu. Zgadzam sig na przekazanie wynikéw lekarzowi zlecajgcemu. Wyrazam zgode na:

Przechowywanie i wykorzystanie zebranych wynikow O nie Informacja o dodatkowych wynikach: W rzadkich przypadkach mozliwe jest uzyskanie
w formie zanonimizowanej na potrzeby zapewnienia jakosci wynikéw medycznych niezwiazanych z faktycznym zleceniem, jednakze istotnych kli-
oraz dla celéw naukowych nicznie zgodnie z aktualnym stanem wiedzy medycznej. W bardzo rzadkich przypad-

kach moga to by¢ réwniez schorzenia nowotworowe. Chce zosta¢ poinformowana

P h ie i wyk t i teriat - O ni
rzechowywanie i wykorzystywanie materiatu badawcze ne o0 tych wynikach (przy braku wyboru przyjmuje sig odpowiedz ,nie”).

go na potrzeby ewentualnych pézniejszych badan i jego
przekazywanie w formie zanonimizowanej na potrzeby
zapewnienia jakosci oraz dla celéw naukowych O tak [ nie

Niniejsza deklaracja zgody w rozumieniu przepiséw o diagnostyce genetycznej moze
zosta¢ w dowolnym momencie odwotana w catosci badz w czesci.

Prosimy o podpisanie oryginalnego dokumentu ,,Deklaracja zgody na zlecenie
prenatalnego badania genetycznego zgodnie z przepisami o diagnostyce genetycznej”.

Nazwisko, imie lekarza udzielajacego wyjasnien Miejscowos¢, data Podpis lekarza udzielajacego Podpis pacjentki/
wyjasnien* przedstawiciela prawnego

Dalsze uwagi do wyjasnienia i konsultacji (wypetnia lekarz)

Miejscowosc/data Nazwisko i imig pacjentki (drukiem)

Podpis pacjentki lub jej ustawowego przedstawiciela
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