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Fisa informativa
Informatii pentru paciente privitoare
la testul PreNata® NIPT

:PreNata’

Prin intermediul testului PreNata’ NIPT (test prenatal neinvaziv) se determina prenatal, fara niciun risc
pentru dvs. si copilul dvs., daca copilul dvs. este afectat de mutatii genetice care i-ar putea afecta dezvolta-
rea. in acest scop este necesara doar o proba de sange de la dvs., in calitate de mama. Testul PreNata® NIPT
este un test de diagnosticare prin intermediul caruia se face o examinare a ADN-ului fetal din sdngele ma-
tern in vederea detectarii mutatiilor cromozomiale.

Cum functioneaza testul PreNata® NIPT?

Detectarea unei cantitati suficiente de ADN fetal in sdngele matern este posibila incepand cu cea de-a 10-a sap-
tamana de sarcina. Pentru aceasta, acest ADN fara celule (cfDNA) de origine placentara poate fi analizat utilizand
secventierea de generatie urmdtoare (NGS). Prin intermediul procedurii utilizate VeriSeq NIPT v2 de la illumina se
poate efectua o examinare a intregului genom al ADN-ului fara celule (cfDNA) al fatului. Acesta poate fi diferenti-
at pe baza diferentelor de lungime ale fragmentelor de ADN matern si fetal. Secventele de ADN fetal sunt anali-
zate cantitativ pentru a detecta cromozomi suplimentari sau lipsd sau mutatii partiale (> 7 Mb). In acest scop, cu

ajutorul unui software, se calculeaza o probabilitate a prezentei unor mutatii cromozomiale specifice.

Ce mutatii cromozomiale sunt examinate?

Testul PreNata® NIPT permite selectarea mai multor
optiuni cu un spectru de examinare diferit. Serviciile
se pot alege in mod liber.

Optiunea 1: Trisomiile 13, 18 si 21

Aceste trei trisomii, a cdror frecventa creste odata cu
varsta mamei, sunt cele mai frecvente trisomii la co-
piii nascuti vii:

— Trisomia 21
(sindrom Down, cu o incidenta de aprox. 1:700)
— Trisomia 18
(sindrom Edwards, cu o incidenta de aprox.
1:3000)
— Trisomia 13
(sindrom Pdtau, cu o incidenta de aprox. 1:5000)

Optiunea 2: Trisomiile 13, 18 si 21
inclusiv determinarea sexului

Suplimentar, daca se doreste, se poate determina
sexul copilului. Notificarea in conformitate cu preve-
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derile Legii privind diagnosticul genetic se face la
cerere dupa cea de-a 12-a saptamana de sarcina
(saptdamana 14+0 de la ultimul ciclu menstrual) de
catre medicul curant.

Optiunea 3: Trisomiile 13, 18 si 21, precum si
determinarea cromozomilor sexuali, inclusiv
determinarea sexului

Pe langa trisomiile care trebuie examinate si deter-
minarea sexului, pot fi examinate sectiunile de ADN
ale cromozomilor sexuali (gonozomi) pentru deter-
minarea aneuploidiilor. Acest lucru poate oferi indi-
cii privind prezenta diferitelor sindroame:

- Sindromul Ullrich-Turner

(45, XO; monozomie X),

cu o incidentd de aprox. 1:3000 la fete
- Sindromul triplu X

(47, XXX; trisomie X),

cu o incidentd de aprox. 1:1000 la fete
- Sindromul Jacobs (47, XYY),

cu o incidenta de aprox. 1:1000 la bdieti
- Sindromul Klinefelter (47, XXY),

cu o incidentd de aprox. 1:1000 la baieti
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Optiunea 4: Trisomiile 13, 18 si 21, precum si
determinarea cromozomilor sexuali, inclusiv
determinarea sexului si examinarea pentru
identificarea aneuploidiilor autozomale rare si
variatii ale numarului de copii

Examinarea la nivel de genom a tuturor cromozomi-
lor poate detecta atat aneuploidiile autozomale rare
(rare autosomal aneuploidies — RAAs), cat si variatii
ale numarului de copii (Copy Number Variations -
CNVs). In cazul aneuploidiilor autozomale rare (RAA)
este vorba de distributii defectuoase foarte rare ale
cromozomilor autozomali completi. Adesea, in acest
caz, este vorba despre asa-numitele mozaicisme,
ceea ce inseamna cd sunt prezente cel putin doua
tipuri de celule diferite cu seturi diferite de cromo-
zomi. Tn acest caz, pot fi afectate celulele copilului
(mozaicism fetal) si/sau doar parti ale placentei (mo-
zaicism placentar). In cazul mozaicismului placentar,
copilul poate fi complet neafectat, dar acest lucru
poate duce la o insuficienta placentard, ceea ce poa-
te determina o alimentare redusa a copilului. Atunci
cand lipsesc parti ale cromozomilor (deletii) sau
sunt prezente de mai multe ori (duplicatii) si, astfel,
numarul de copii ale sectiunilor afectate este modi-
ficat, vorbim de variatii ale numarului de copii (CNV).
Variatii ale numarului de copii (CNV) apar cu o inci-
dentd mai mica de 0,02% din nasteri. Acestea pot
duce la malformatii ale organelor si/sau la tulburari
de dezvoltare. Acestea pot fi detectate cu ajutorul
testului PreNata® NIPT de la o dimensiune de 7Mb.

Deoarece aceste mutatii cromozomiale comple-
mentar testate apar foarte rar, numarul de rezultate
fals pozitive ale testului poate creste, ceea ce ar pu-
tea conduce la efectuarea unor teste de urmarire in-
vazive inutile. Ca urmare, aceasta examinare nu este
recomandata in prezent de catre asociatiile de spe-
cialisti.

*-PreNata’

Care este gradul de incredere al testului PreNata®
NIPT?

Testul deceleaza cele mai frecvente mutatii cromozo-
miale autozomale (trisomia 13, 18 si 21) cu o probabi-
litate de peste 99% si le poate exclude cu aceeasi pro-
babilitate. De asemenea, testul PreNata” NIPT
deceleazd cu un grad ridicat de incredere mutatiile
cromozomilor sexuali si aneuploidiile autozomale
rare (RAA) cu o probabilitate de 96% si variatiile nu-
marului de copii (CNV) cu o sensibilitate de 74%.

Cand sunt disponibile rezultatele?

In termen de aprox. 9 zile lucritoare, rezultatele vor
fi trimise medicului curant.

Ce inseamna rezultatele?

Un rezultat fard particularitati inseamna ca o mutatie
cromozomiald poate fi aproape exclusa. In cazul in
care existd un rezultat cu particularitati, exista o pro-
babilitate ridicata de prezenta a unei mutatii cromo-
zomiale. Deoarece acesta este un test de screening
si rezultatul nu reprezinta un diagnostic, un rezultat
cu particularitati trebuie confirmat prin proceduri
de diagnosticare invazive suplimentare. Medicul dvs.
va va explica optiunile, care sunt, de obicei, o exami-
nare a lichidului amniotic (amniocenteza) sau o exa-
minare a tesutului placentar (biopsie de vilozitati co-
riale).

Limitele testului

Mutatiile examinate reprezinta doar o parte din po-
sibilele mutatii cromozomiale prenatale. Nu este po-
sibil sa se identifice alte particularitati si malformatii
si sa se facd declaratii cu privire la starea de sandtate
a copilului. Aceasta nu inlocuieste examindrile me-
dicale preventive obisnuite sau ecografia fetala. in
plus, mozaicismele nu pot fi detectate cu certitudi-
ne. In cazul in care este prezent un asa-numit ,,gea-
man disparut” (,vanishing twin”), poate aparea un
rezultat fals pozitiv. Acest lucru poate duce, de ase-
menea, la o discrepanta in determinarea sexului. n
principiu, nu pot fi detectate deletii sau duplicatii
cromozomiali mai mici de 7 Mb.

AB-2022-001



Informatii pentru paciente privitoare la testul PreNata® NIPT

Esuarea testului

Se intampla doar foarte rar ca testul PreNata® NIPT
sa nu producd un rezultat de incredere. In acest caz,
o cauza frecventa o constituie proportia prea mica
de ADN fetal in sangele matern (fractia fetala, FF).

Consiliere genetica

*-PreNata’

Acest lucru inseamna ca mutatiile examinate nu pot
fi nici excluse, nici confirmate. In aceasta situatie,
este posibila o repetare gratuitda pe baza unei noi
probe de sange.

in conformitate cu Legea privind diagnosticul genetic, este obligatorie consilierea genetica inainte de

efectuarea unui test genetic si dupa ce rezultatul testului devine disponibil. O astfel de consiliere
include clarificarea si explicarea urmatoarelor aspecte:

— Care este problematica individuala?

- Exista rezultate disponibile sau rapoarte de rezul-
tate si modul in care acestea trebuie evaluate?

- Exista anomalii in istoricul medical personal
si familial (anamneza)?

- Problematica sau anamneza conduce la
necesitatea efectuarii unui test genetic?

— Cat de mari sunt riscurile genetice care trebuie
evaluate si ce importantd pot avea acestea pentru
planificarea vietii si familiala si pentru sanatate?

- Care sunt posibilitatile, limitele si riscurile asociate
examindrii avute in vedere pentru clarificare?

— Ce optiuni de sprijin exista pentru stresul fizic si
psihologic care poate insoti examinarea si rezul-

tatul?

— Este necesara consilierea genetica detaliata de
catre un medic specialist in genetica umana?
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Consimtamantul in temeiul Legii privind diagnosticul genetic

3

Testul PreNata’” NIPT nu poate fi efectuat fara consimtamantul dvs. Prin urmare, dupa ce ati fost informata de ca-
tre medicul dvs., semnati urmatoarea sectiune din formularul de cerere de analize de laborator:

Consimtamantul in temeiul Legii privind diagnosticul genetic

Prin aceasta declaratie de consimtamant, confirm ca sunt de acord cu analiza (analizele) genetica (genetice) solicitata (solicitate) si cu recoltarea probelor necesare, dupa
ce am fost informata si mi s-a acordat suficient timp de gandire in conformitate cu Legea privind diagnosticul genetic. Sunt de acord ca cererea de examinare sa fie
transmisa unui laborator specializat. Am fost informata pe deplin cu privire la scopul examinarii, la boala (bolile) care urmeaza sa fie examinata(e) si baza genetica a
acesteia (acestora), precum si despre posibilitdtile si limitele relevantei testelor care urmeaza sa fie efectuate. Mi s-a explicat cé testul PreNata” NIPT nu constituie o procedu-
ra de diagnosticare si ca un rezultat fara particularitati nu exclude complet existenta unei mutatii cromozomiale fetale. Sunt de acord cu transmiterea rezultatelor catre
medicul solicitant. Imi exprim acordul pentru:

Stocarea si utilizarea rezultatelor determinate O nu Clarificarea rezultatelor suplimentare: In cazuri rare, se pot obtine rezultate medicale
in forma anonimizata in scopul asigurarii calitatii care nu au legatura cu obiectivul propriu-zis al investigatiei medicale, dar care prezin-
si in scopuri stiintifice ta relevanta clinica in conformitate cu stadiul actual al cunostintelor. Aceasta catego-

rie include, in cazuri extrem de rare, si bolile tumorale materne. Doresc sa fiu informa-
ta cu privire la aceste rezultate (daca nu se face nicio selectie, se presupune ca s-a
optat pentru,,nu”).

Depozitarea si utilizarea materialului de examinare pentru  [J nu
eventuale examinari ulterioare si in forma anonimizata
pentru asigurarea calitatii si in scopuri stiintifice

Oda Onu

Prezenta declaratie de consimtamant in conformitate cu Legea privind diagnosticul
genetic poate fi revocata integral sau partial in orice moment.

Va rugam sa semnati documentul original ,,Declaratie de consimtamant pentru solicitarea unei
examinari genetice prenatale conform Legii privind diagnosticul genetic (GenDG)".

Numele, prenumele medicului care furnizeaza Localitatea, data Semnatura medicului care furnizeaza Semnatura pacientei(lui)/
informatiile informatiile* reprezentantul legal

Observatii suplimentare de clarificare si consiliere (se va completa de cétre medic)

Localitatea/Data Numele si prenumele pacientei (cu litere de tipar)

Semnatura pacientei sau a reprezentantului legal
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