:PreNata’

Nieinwazyjne badanie
prenatalne PreNata® NIPT

Wazne informacje dotyczace [Of&0
badania PreNata® NIPT znajda E}%
[=

Panstwo na stronie prenata.de




PreNata® NIPT w skrdcie

PreNata® NIPT (nieinwazyjne testy prenatalne) umozli-
wiaja zbadanie przed urodzeniem dziecka pod katem
wad genetycznych, ktére mogtyby mie¢ wptyw na jego
rozwdj. Potrzebna jest tylko probka krwi matki. W razie
potrzeby badanie PreNata® NIPT moze byc¢ réwniez wy-
korzystane do jednoczesnego okreslenia ptci dziecka.
Badanie mozna wykonac od 10. tygodnia cigzy.

Na czym polega badanie PreNata® NIPT?

Materiat genetyczny cztowieka - nasze DNA -jest za-
warty w kamarkach w chromasomach. Na jedna komadr-
ke przypadajg zwykle 23 pary chromosomow. Chromo-
somy 1-22{autosomy] oraz chromosomy ptci (allosomy]
wystepuja w parach, po jednym od matki i ojca. Kobiety
majg dwa chromosomy X (XX], a mezczyzni jeden chro-
mosom X i jeden Y [XY]. Zmiany chromosomowe, czyli
brak lub dodatkowe chromaosomy (ich fragmenty],
moga powodowac uposledzenia w rozwoju. W ramach
badania PreNata® NIPT badane jest DNA dziecka pod
katem zmian chromosomowych w prabce krwi matki.
Badanie przeprowadzane jest od 10. tygodnia ciazy i nie
stanowi zadnego ryzyka dla matki lub dziecka. W labora-
torium odczytuje sig informacje z DNA dziecka i ustala
czy u dziecka wystgpuja zmiany chromosomowe.
W przypadku trisomii wystepuje dodatkowy trzeci
chromosom zamiast dwach. Z kolei w przypadku mo-
nosomii wystgpuje utrata jednego z chromosomow.
U dzieci, u ktérych wykryto tego typu zmiany chromo-
somowe, wystgpuja zazwyczaj schorzenia lub ograni-
czenia w rozwoju o0 réznym stopniu. Zasadniczo takie
zmiany chromosomowe sa bardzo rzadkie, ale moga
wystapic takze w przypadku mtodych matek.



lle kosztuje badanie PreNata® NIPT?

Doptata
Opcja

Trisomie 13/18/21

Ustawowe ubezpieczenie zdrowotne [GKV)
pokrywa koszty pod pewnymi warunkami,
bez udziatu pacjenta w kosztach

Opcja
Trisomie 13/18/21
Okreslenie ptci dziecka

Opcja

Trisomie 13/18/21

Okreslenie ptci dziecka

Nieprawidtowy podziat chromosomoéw pici
(tylko w przypadku cigzy pojedynczej)
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Trisomie 13/18/21
Okreslenie ptci dziecka
Nieprawidtowy podziat chromosomoéw ptci
(tylko w przypadku cigzy pojedynczej)

Rzadkie aneuploidie oraz czesciowe duplikacje
i delecje >7 Mb

0Od 01.07.2022 r. nieinwazyjne badanie prenatalne
w kierunku trisomii 13, 18 i 21 moze by¢ finansowane
w ramach powszechnego ubezpieczenia zdrowotnego
(opcja 1]). Prosze zapytac¢ swojego lekarza, czy moga
Panstwo uzyska¢ zwrot kosztéow bhadania w ramach
ubezpieczenia zdrowotnego. Ponadto w porozumieniu
z lekarzem mozna dodatkowo zdecydowac, czy chca
Panstwo okreslic pte¢ dziecka [opcja 2] lub wybrac
opcje bardziej szczegdtowego badania pod katem
zmian chromosomowych wraz z okresleniem ptci
dziecka (opcja 3 i 4). Wszelkie dodatkowe koszty, kta-
rych nie pokrywa ubezpieczenie zdrowotne, musza zo-
stac pokryte przez Panstwa.



Jakie zmiany chromosomow obejmuje
badanie?

Badanie PreNata® NIPT umozliwia wybaor czterech roz-
nych opcji 0 réznym zakresie badan. Najczestsze tri-
somie (13, 18, 21) sa analizowane w ramach opcji 1.
Dodatkowe opcje to okreslenie ptci, badanie chromo-
somow ptciowych, ale takze badanie wszystkich 22
par chromosomow [autosomow]. Badane sa jednak
tylko te chromosomy, ktdre sa wymagane zgodnie
z wyborem opcji badania. Zaréwno prabki, jak i wszyst-
kie zebrane dane pozostaja w Niemczech.

Trisomial3,18i21

Te trzy trisomie sa najczestszymi przypadkami zmian
chromosomowych wsrad dzieci, ktére rodza sig zywe.
—>Trisomia 13 (zespot Patau, czestotliwosc

ok. 1:5000)
—>Trisomia 18 (zespdt Edwardsa,

czestotliwosc ok. 1:3000)
—>Trisomia 21 (zespdt Downa, czestotliwose ok. 1:700]

Chromosomy ptci

Mozna réwniez zbadac¢ odcinki DNA chromosomaw
ptci XiY [allosomaow]. Istnieje mozliwosc stwierdzenia
przestanek zaistnienia réznych zespotéw, w ktérych
chromaosomy ptciowe wystepuja w zmienione;j liczbie,
tzn. brakuje ich lub wystepuja dodatkowo ([monosomia
X; trisomia X, XYY, XXY]. Zmiany te s czgsto zwigzane
z nieprawidtowosciami wptywajacymi w mniejszym
stopniu na rozwdj dziecka w poréwnaniu ze zmianami
w chromosomach 1-22 (autosomach). Aby zbadac
chromosomy ptci, prosze wybra¢ badanie PreNata®
NIPT opcja 3 lub 4.



Okreslenie ptci

Na zyczenie za pomoca PreNata® NIPT mozna rowniez
okresli¢ pte¢ dziecka (opcje 2, 3 i 4). Informacja o ptci,
zgodnie z przepisami ustawy o diagnostyce genetycz-
nej, przekazywana jest na zyczenie po przekroczeniu 12.
tygodnia cigzy (14+0 p.m.) przez lekarza prowadzacego.

Badanie wszystkich chromosomadw
w catym genomie [1-22])

W ramach badania wszystkich chromosomow w catym
genomie mozna réwniez wykry¢ nieprawidtowe po-
dziaty kompletnych autosomdéw (rzadkie aneuploidie
autosomalne [RAA]. W tym przypadku czesto wyste-
puje tzw. mozaikowosS¢, co oznacza, ze wystepuja
przynajmniej dwa rozne rodzaje komarek o réznych ze-
stawach chromosomow. Moze to dotyczy¢ komarek
dziecka (mozaikowas¢ ptodu] lub tylko czesci tozyska
(mozaikowos¢ tozyska).

W przypadku braku czesci chromosomaw (delecje]
albo ich wielokrotnego wystepowania (duplikacja),
a tym samym zmiany liczby kopii poszczegdlnych od-
cinkdw, méwimy o CNV (zmiennaos¢ liczby kopii DNA].
CNV wystepuje z czestotliwoscia ponizej 0,02% uro-
dzen. Moze prowadzi¢ do nieprawidtowego wyksztat-
cania organdw lub zaburzen rozwojowych. Wykrywanie
za pomoca PreNata® NIPT [opcja 4] jest mozliwe powy-
zej 7 Mb.



Jaki jest przebieg badania
PreNata® NIPT w praktyce?

1. Otrzymaja Panstwa szczegotowe informa-
cje od lekarza prowadzacego zgadnie z
ustawa o diagnostyce genetycznej (GenDG].
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2. Lekarz pohierze
krew matki.

3. Analiza praéhki krwi odbywa
sie w naszym labaratorium.

4. Wyniki zostang przekazane lekarzowi
w ciagu kilku dni.
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5. Panstwa lekarz omawi wyniki.
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Czy mozna przeprowadzi¢ badanie
PreNata® NIPT w ciazy blizniaczej?

W przypadku ciazy blizniaczej badanie mozna przepro-
wadzi¢ bez problemu. Przy okreslaniu ptci mozna
stwierdzi¢, czy przynajmniej jedno dziecko jest pfci
meskiej. Badanie zmian w chromosomach ptci (opcja
3 i opcja 4] nie jest mozliwe. Test nie moze by¢ stoso-
wany w przypadku ciazy mnogiej (3 i wigcej ptodaw).
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Czy mozna przeprowadzic¢ PreNata® NIPT
po leczeniu nieptodnosci?

Badanie PreNata® NIPT mozna réwniez bez zadnych
problemdw i ograniczen przeprowadzi¢ po leczeniu
nieptodnosci.

Jaka jest doktadnos¢ badania
PreNata® NIPT?

Test rozpoznaje najczestsze zmiany autosomowe (tri-
somia 13, 18 i 21) z prawdopodohienstwem ponad 99%
i z tym samym prawdopodaobienstwem jest w stanie je
wykluczyc. PreNata® NIPT pozwala réwniez rzetelnie wy-
krywac zmiany chromosomaw ptci i RAA z prawdopodo-
bienstwem 96% oraz CNV z czutoscig 74%.

Co oznaczajg wyniki?

Wynik bez nieprawidtowosci oznacza niemal catkowite
wykluczenie zmian chromosomowych. W przypadku
wyniku nieprawidtowego z duzym prawdopodohien-
stwem wystegpujg zmiany chromosomaowe. Z racji tego,
ze test ma charakter przesiewowy, a wynik nie ozna-
cza diagnozy, w przypadku stwierdzenia nieprawidto-
wosci konieczna jest dalsza diagnostyka. Lekarz pro-
wadzacy ohjasni dostepne mozliwosci, z reguty jest to
badanie wad ptodowych [amniopunkcja) albo badanie
tkanki tozyska (biopsja kasmaowki].



Ograniczenia w zakresie badania
PreNata® NIPT?

Przebadane zmiany stanowig tylko czes¢ mozliwych
prenatalnych zmian chromosomawych. Nie ma mozli-
wosci wykrycia innych nieprawidtowaosci i zmian ani for-
mutowania twierdzen co do stanu zdrowia dziecka. Nie
zastepuje on regularnych badan profilaktycznych ani
precyzyjnych badan USG. Ponadto mozaikowosc nie jest
wykrywana z catg pewnoscia. W przypadku tzw. zespotu
zanikajacego ptodu [vanishing twin] wynik testu moze
by¢ fatszywie pozytywny. W zwigzku z tym moga wyste-
powac roznice nawet przy okreslaniu ptci.

Btad testu

W rzadkich przypadkach badanie PreNata® NIPT nie
daje wiarygodnych wynikéw. Czesta przyczyna tego
jest zbyt niski udziat DNA ptodu w krwi matki. W tej sy-
tuacji mozliwe jest bezptatne powtdrzenie testu
z nowa probka krwi.

Wazna informacja

W bardzo rzadkich przypadkach (<1%) moga wystapic
wyniki fatszywie ujemne. Oznacza to, ze badanie dato
wynik nieprawidtowy, cho¢ u dziecka wystepuje zmia-
na chromosomowa. Podohbnie, rzucajacy sie w oczy
wynik nie zawsze oznacza, ze zmiana chromosomowa
jest rzeczywiscie obecna. Nieprawidtowy wynik PreNa-
ta® NIPT nie musi wigzac sig z przerwaniem ciazy, ale
moze by¢ powodem do przygotowania sig na przyjecie
dziecka np. z trisomia, po potwierdzeniu za pomoca
kolejnych badan.



