Bilgilendirme Brosiiru

Hastalar icin PreNata® NIPT bilgisi ;5' Pre N ata®

PreNata® NIPT (Non Invazif Prenatal Test] ile sizin ve cocugunuz igin risk olusturulmadan, gocugunuz geligi-
mini olumsuz etkileyebilecek genetik degisikliklere maruz kalip kalmadigi dogum oéncesinde test ediliyor.
Tek gereken sey anne olarak sizden bir kan drnedi. PreNata® NIPT, anne kanindaki fetal DNA'nin kromozom
degisikliklerine dair kontrol edildigi bir laboratuvarda tani testidir.

PreNata® NIPT nasil igler?

Anne kaninda yeterli fetal DNA'nin tespiti 10. hamilelik haftasindan itibaren mimkinddr. Bu sirada plasenta
temelli olan bu hiicresiz DNA [hdDNA] Yuksek Girdi-ciktili Dizileme [YGD) araciligiyla tetkik edilehiliyor. Kullani-
lan illumina VeriSeg-NIPT-v2 yonteminde ceninin hdDNA'sinin genom geneli tetkiki yapilabiliyor. Annenin ve
ceninin DNA parcgalarinin uzunluklari nedeniyle bunlar ayirt edilebiliyorlar. Ceninin DNA sekanslari nicel olarak
analiz edilehiliyor, bu sayede ek veya eksik kramozomlar, hatta kismi degisiklikler (= 7 Mh] kanitlanahiliyor. Bu si-

rada yazihm tabanli olarak spesifik kromozom degisikliklerinin mevcudiyetinin olasiligi hesaplanir.

Hangi kromozom dedisiklikleri inceleniyor?

PreNata NIPT® farkli inceleme kapsamina sahip cesitli
opsiyonlarin segilmesine olanak taniyor. Hizmetler
arasindan serbest secim yapilabiliyor.

Secenek 1: Trizomi 13, 18 ve 21

Annenin yasinin artmasiyla sikliklari artan bu (g trizo-
mi canl dogumlarda en sik trizomileri teskil ediyor:

- Trizomi 21

(Bown Sendromu, sikhgi yakl. 1:700)
- Trizomi 18

(Edwards Sendromu, sikligi yakl. 1:3000]
- Trizomi 13

[Patau Sendromu, sikligi yakl. 1:5000]

Secenek 2: Cinsiyet belirleme dahil
trizomi 13, 18 ve 21

istek Uizerine ek olarak gocugun cinsiyeti tespit edi-
lebiliyor. Bildirim, Alman Genetik Tani Kanunu ddzen-
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lemeleri uyarinca, 12. hamilelik haftasindan sonra
(adet sonrasi 14+0] tedavi eden doktor tarafindan

yapiliyor.

Secenek 3: Trizomi 13, 18 ve 21, ayni zamanda
cinsiyet belirleme dahil cinsiyet kromozomlarinin
incelenmesi

incelenecek trizomilere ve cinsiyet tayinine ek olarak
cinsiyet kromozomlarinin DNA kisimlari (gonozom-
lar) andploidilere dair incelenehiliyor. Bu sirada cesit-
li sendromlarin varlidina dair bilgiler elde edilehiliyor:

- Ullrich-Turner Sendromu
(45, X0; monozomi X],
sikligr kizlarda yaklasik 1:3000
- Triple-X Sendromu
(47, XXX; trizomi X],
sikligr kizlarda yaklasik 1:1000
- Jacobs Sendromu (47, XYY),
sikligr erkeklerde yaklasik 1:1000
- Klinefelter Sendromu (47, XXY],
sikhgi erkeklerde yaklasik 1:1000

info@prenata.de
www.prenata.de

AB-2022-001



Hastalar icin PreNata® NIPT bilgisi

Secenek 4: Trizomi 13, 18 ve 21, ayni zamanda
cinsiyet tayinine ek olarak cinsiyet kromozomlari-
nin incelenmesi ve otozomal andploidilere ve
kopya sayisi degisikliklerine dair inceleme

Tim kromozomlarin genom genelindeki inceleme-
siyle hem nadir otozomal anéploidiler (rare autoso-
mal aneuploidies - RAA'lar] hem de kopya sayisi de-
gisiklikleri [Copy Number Variations - CNV'ler] tespit
edilebilir. RAA'lar, tam otozomal kromozomlarin gok
nadir yanhs dagihmlaridir. Bunlar gogu zaman moza-
ik denilen olgulardir, yani en az iki farkli hticre tipinin
cesitli  kromozom  setlerine  sahip  oldugu
anlamina geliyor. Bu, gocugun hucrelerinde (cenin
mozaigi] ve/veya sadece plasentanin kisimlarinda
(plasental mozaik] etkilenehilir. Plasental mozaikte
cocuk hic etkilenmeyehiliyor, ancak bu nedenle pla-
senta yetmezligi olusabilir, bu da gcocugun yetersiz
beslenmesine yol acgahilir. Kromozom parcalari ek-
sikse [delesyonlar] veya hirkag kez mevcutsa (dupli-
kasyonlar] ve boylelikle etkilenen kisimlarin kopya
sayilari degistiyse, CNV'lerden bahsedilir. CNV'ler
%0,02'nin altindaki siklikta dogumlarda ortaya ciki-
yor. Organlarda malformasyonlara ve/veya gelisim
bozukluklarina yal acabiliyorlar. PreNata® NIPT ile
7Mb boyutundan itibaren tespit edilehiliyorlar.

Ek olarak incelenen bu kromozom degisiklikleri gok
nadir gorilddgu icin, bunun sonucunda yanls pozitif
test sonuclarinin sayisi artahilir ve boylelikle icabin-
da gereksiz hir cerrahi incelemeye yol acahilir. Do-
laysiyla bu inceleme su anda meslek dernekleri tara-
findan tavsiye edilmiyor.

*-PreNata’

PreNata NIPT® ne kadar giivenilir?

Test, en sik otozomal kromozomal dedisiklikleri (Tri-
zomi 13, 18 ve 21] %99 Uzeri olasilikla tespit edehiliyor
ve ayni olasilikla da bunlari ihtimal digi da birakabili-
yor. PreNata® NIPT ayni zamanda glivenilir sekilde cin-
siyet kromozomlarindaki degisiklikleri ve RAA'lar1 %36
olasilikla ve CNV'leri %74 hassaslikla tespit ediyor.

Sonugclar ne zaman alinabiliyor?

Sonuglar yaklasik 9 is gtintinde ilgili doktora gdnde-
rilmelidir.

Sonuclar ne anlama geliyor?

Goze carpmayan bir bulgu, kromozomal dedisikligin
neredeyse ihtimal disi birakilabilecedi anlamina geli-
yar. Goze carpan bir bulguda ise buyUk olasilikla kro-
mozomal degisiklik s6z konusudur. Bu hir tarama
testi oldugundan ve sonug bir tani olmadigindan
goze carpan bir bulgunun daha ileri invaziv tani pro-
sedurleriyle dogrulanmasi gerekir. Doktorunuz size
olanaklar agiklayacaktir, bunlar genellikle amniyotik
sivi muayenesi (amniyosentez] veya plasenta dokusu
muayenesi (karyon villus biyopsisi] seklindedir.

Testin sinirlari

incelenen degisiklikler olasi dogum 6ncesi kromo-
zom degisikliklerinin sadece bir kismini gosteriyor.
Bagka anormallikleri ve malformasyaonlar tespit et-
mek ve gocugun saglk durumu hakkinda bilgiler ver-
mek mimkudn degildir. Test, dizenli tarama muaye-
nelerinin, ayni zamanda hassas ultrason
muayenesinin yerini almaz. Ayrica mozaikler kesin
olarak tespit edilemiyor. Kaybaolan ikiz [»vanishing
twin«] sendromu mevcutsa, yanlis pozitif sonug orta-
ya cikabilir. Bu nedenle cinsiyet tayininde de celiski
olabilir. Prensip olarak 7 Mb boyutundan kicuk de-
lesyonlar veya duplikasyonlar tespit edilemiyor.
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Test basarisizhgi

PreNata® NIPT testinin guvenilir sonug vermemesi
cok nadir olarak gerceklesir. Cogu zaman bunun ne-
deni anne kanindaki fetal DNA araninin (fetal fraksi-
yanun, FF] cok dustk olmasidir. Bu nedenle

Genetik danigmanhk

*-PreNata’

incelenen degisiklikler ne ihtimal disi hirakilabilir ne
de dogrulanahilir. Bu durumda yeni bir kan érnegin-
den Ucretsiz test tekrar mumkudndar.

genetik danismanhgin yapiimasi zorunludur. Béyle hir danismanlik asagidaki noktalarin agikliga kavustu-

I Alman Genetik Tani Kanunu uyarinca, genetik muayene yapilmadan 6nce ve sonuclar elde edildikten sonra,

rulmasini ve agiklanmasini kapsar:
- Kisiye 6zel arastirilacak olan nedir?

- Mevcut tanilar ya da teshis raporlari var mi ve
bunlar nasil degerlendirilmelidir?

- Kisisel ve ailevi hastalik gegcmisinde
(anamnezde] dikkat ceken unsurlar var mi?

- Arastirma konusu veya hastalik gegcmisi nedeniyle
genetik bir muayenenin yapiimasi gerekli midir?

- Genetik riskler ne kadar yuksektir ve hayat ve
aile planlamasi ile saglida etkileri hangi éneme
sahiptir?

- incelenecek olan muayeneyle hangi olanaklar,
sinirlar ve riskler baglantihdir?

- Muayene ve sonucuyla ortaya cikahilecek fiziksel
ve psikolajik yuke karsi hangi destek olanaklari

mevcuttur?

- insan genetigi uzman doktoru tarafindan ayrintili
genetik danismanlik gerekli midir?
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Alman Genetik Tani Kanunu uyarinca onay

*PreNata’

Onayiniz olmadan PreNata® NIPT testi yapilamaz. Bu nedenle doktorunuzun agiklamasindan sonra laboratuvar

talep formundaki asagidaki kismi imzalayiniz:

Alman Genetik Tan1 Kanunu uyarinca onay

Alinan sonuglarin anonimlestirilmis halde kalite gtivence ve

bilimsel amaclar icin saklanmasini ve | ]

anonimlestiriimis halde kalite glivence ve hilimsel amaclar
icin saklanmasini ve kullanilmasini

Bu onay beyaniyla, bana aciklama yapildiktan ve yeterli diisinme sUresi verildikten sonra, Alman Genetik Tani Kanunu uyarinca talep ettigim genetik analiz(ler]i ve bunun/
bunlar igin gerekli drnek alimini kabul ediyarum. inceleme gérevinin ézel bir laboratuvara génderilmesini kabul ediyorum. Muayenenin amaci, incelenecek hastalik(lar] ve
genetik temelleri, ayni zamanda yapilacak testlerin sonug verme olanaklari ve sonug verme sinirlari hakkinda kapsamli bir sekilde bilgilendirildim. Bana, PreNata® NIPT
testinin bir teshis yontemi olmadigi ve goze carpmayan bir sonucun fetal kromozom bozuklugunu tamamen ihtimal disi birakmayacadi agiklandi. Bulgularin talep eden
doktora gdnderilmesini kabul ediyorum. Asagidaki hususlari kabul ediyorum:

O hayir

Test maddelerinin olasi sonraki incelemeler, ayrica O hayir

Latfen »Alman Genetik Tani Kanunu (GenDG) uyarinca dogum éncesi genetik
inceleme icin onay beyani« orijinal belgeyi imzalayiniz.

Ek bulgulara iligki agiklama: Nadir durumlarda, asil arastirmayla ilgisi olmayan, ancak
guncel bilgi durumuna gore klinik 6neme sahip olan tibbi bulgular elde edilebilir. Son
derece nadir de olsa, annedeki timaor hastaliklar da bunlarin arasinda yer aliyor. Bu
bulgular hakkinda bilgilendirilmek istiyorum (segim yapilmamasi »hayir« olarak kabul
edilir].

[0 evet [ hayir

Alman Genetik Tani Kanunu (GenDG) uyarinca verilen bu onay beyani her an iptal edilebilir.

Bilgi veren doktorun soyadi, adi Yer, tarih

Bilgi veren doktorun imzasi* Hastanin /
Yasal temsilcinin imzasi

Bilgilendirmeye ve danismanliga iligkin diger notlar ([doktor tarafindan doldurulacaktir)

Yer/tarih

Hastanin veya yasal temsilcinin imzasi

Hastanin soyadi ve adi [matbaa harfleriyle]
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