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PreNata® NIPT dintr-o privire

Prin intermediul testului PreNata® NIPT (test prenatal
neinvaziv) se determind prenatal, fara niciun risc pen-
tru mama si copil, daca copilul este afectat de mutatii
genetice care i-ar putea afecta dezvoltarea. In acest
scop este necesard doar o proba de sdnge de la mama.
Daca se doreste, prin intermediul testului PreNata®
NIPT se poate determina totodata si sexul copilului.
Examenul poate fi efectuat Tncepand cu cea de-a 10-a
saptdmana de sarcina (s3ptamana de sarcin3 10).

Cum functioneaza testul
PreNata® NIPT?

Materialul genetic uman, adica ADN-ul nostru, este
stocat in celule in cromozomi. De reguld, exista 23 de
perechi de cromozomi in fiecare celuld. Cromozomii
1-22 (autozomii) si cromozomii sexuali (gonozomii) sunt
prezenti in dublu exemplar, cate o copie de la mama si
de la tata. Femeile au doi cromozomi X (XX), iar barbatii
au un cromozom X si un cromozom Y (XY). Mutatiile
cromozomiale, adicd cromozomii (partile de cromo-
zomi) lipsa sau suplimentari, pot afecta dezvoltarea.
Incepand din cea de-a 10-a s3ptamana de sarcing, prin
intermediul testului PreNata® NIPT se examineaza
ADN-ul copilului dintr-o probd de sange prelevatd de la
mama pentru a decela mutatiile cromozomiale. Infor-
matiile din ADN-ul copilului sunt decodificate in labora-
tor si se stabileste daca copilul este afectat de mutatii
cromozomiale. Tn cazul trisomiilor, cromozomul re-
spectiv este prezent in triplu exemplar in loc de dublu
exemplar. Pe de alta parte, Tn cazul monosomiilor, cro-
mozomul afectat este prezent doar individual. Copiii
afectati prezinta, in general, particularitati clinice sau
probleme de sinatate de severitate diferit3. in principiu,
astfel de mutatii cromozomiale sunt foarte rare,dar pot
aparea si la mamele tinere.



Cat costa testul PreNata® NIPT?

Coplata
Optiune 0,00
Trisomii 13/18/21 euro

Casa de asigurare obligatorie de sanatate
(GKV) acopera costurile in anumite conditii,
fara a se percepe pacientei nicio co-plata.

Coplata
Optiune 1749
Trisomii 13/18/21 euro
Determinarea sexului

Coplata

Optiune 348

Trisomii 13/18/21 )
Determinarea sexului

Eroare de distributie a cromozomilor sexuali
(numai pentru sarcina monofetala)

Coplata

i 57
Optiune 116,
Trisomii 13/18/21
Determinarea sexului

Eroare de distributie a cromozomilor sexuali
(numai pentru sarcina monofetala)
Aneuploidii rare si duplicatii si deletii
partiale > 7 Mb

Incepand din data de 01.07.2022, examinarea prenata-
@ neinvaziva pentru trisomia 13, 18 si 21 poate fi de-
contata ca prestatie de asigurare pe baza asigurarii dvs.
obligatorii de sdn3tate (optiunea 1). VA rugdm s3 dis-
cutati cu medicul dvs. pentru a afla daca indepliniti
conditiile pentru ca aceste costuri sa fie acoperite de
asigurarea de sanatate. n plus, in urma consultarii cu
medicul dvs., puteti opta pentru determinarea sexului
copilului (optiunea 2] sau pentru detectarea unor mu-
tatii cromozomiale suplimentare, inclusiv determina-
rea sexului copilului (optiunile 3 si 4). Costurile supor-
tate n plus fata de prestatiile decurgand din asigurarea
de sanatate vor trebui suportate de catre dvs. ca servi-
ciu medical individual (IGeL).



Ce mutatii cromozomiale sunt
examinate?

Testul PreNata® NIPT va permite sa alegeti patru opti-
uni diferite cu o amploare de examinare diferits. In
acest sens, in cadrul optiunii 1 sunt examinate cele
mai frecvente trisomii (13, 18, 21). Optiunile suplimen-
tare includ determinarea sexului, examinarea cromo-
zomilor sexuali, dar si examinarea tuturor celor 22 de
perechi de cromozomi (autozomi). Cu toate acestea,
sunt examinati numai cromozomii care sunt solicitati
prin optiunea de examinare aleasa. Pentru aceasta,
atat probele prelevate cét si toate datele colectate ra-
man in Germania.

Trisomia 13, 18 si 21

Aceste trei trisomii sunt cele mai frecvente mutatii
cromozomiale la copiii nascuti vii.
—Trisomia 13 (sindrom Pétau, cu o incident3
de aprox. 1:5000)
—>Trisomia 18 (sindrom Edwards,
cu o incidentd de aprox. 1:3000)
—Trisomia 21 (sindrom Down, cu o incident3
de aprox. 1:700)

Cromozomii sexuali

De asemenea, pot fi examinate sectiunile de ADN ale
cromozomilor sexuali X si Y ([gonozomi). Aceasta poate
oferi indicii privind prezenta diferitelor sindroame n
care cromozomii sexuali sunt prezenti in numar modi-
ficat, adica lipsesc sau sunt prezenti in plus (monoso-
mia X.J; trisomia X, XYY, XXY). Aceste mutatii sunt aso-
ciate adesea cu probleme de sanatate mai putin severe
n comparatie cu mutatiile cromozomilor 1-22 (auto-
zomi). Pentru a examina cromozomii sexuali, selectati
optiunea 3 sau 4 pentru testul PreNata® NIPT.



Determinarea sexului

Daca se doreste, prin testul PreNata® NIPT se poate de-
termina suplimentar si sexul copilului (optiunea 2, 3 si
4). Notificarea in conformitate cu prevederile Legii pri-
vind diagnosticul genetic se face dupa cea de-a 12-a
saptamana de sarcind (sdptaména 14+0 de la ultimul
ciclu menstrual) de cdtre medicul dvs. curant.

Examinarea tuturor cromozomilor
(1-22) la nivelul intregului genom

Prin examinarea tuturor cromozomilor la nivelul intre-
gului genom se pot detecta, de asemenea, aneuploidii-
le autozomale rare (rare autosomal aneuploidies -
RAA). Adesea, in acest caz, este vorba despre
asa-numitele mozaicisme, ceea ce inseamna ca sunt
prezente cel putin doua tipuri de celule diferite cuse-
turi diferite de cromozomi. Tn acest caz, pot fi afectate
celulele copilului (mozaicism fetal) si/sau doar parti
ale placentei (mozaicism placentar).

Atunci cand lipsesc parti ale cromozomilor (deletii) sau
sunt prezente de mai multe ori (duplicatii) si, astfel, nu-
marul de copii ale sectiunilor afectate este modificat,
vorbim de variatii ale numarului de copii (Copy Num-
ber Variations - CNV). Variatii ale numarului de copii
(CNV] apar cu o incidenta mai mica de 0,02% din nas-
teri. Acestea pot duce la malformatii ale organelor si/
sau la tulburari de dezvoltare. Acestea pot fi detectate
cu ajutorul testului PreNata® NIPT (optiunea 4) de la o
dimensiune de 7 Mb.



Care este derularea practica a testului
PreNata® NIPT?

1. Medicul dvs. va consiliaza si va explica
detaliat, in conformitate cu prevederi-
le Legii privind diagnosticarea geneti-
ca (GenDG).

2. Vise ia o proba de sange la cabinetul
medicului dvs.

o 3

-

3. Analiza probei dvs. de sange se face in
laboratorul nostru.

. Rezultatele vor fi trimise medicului
dvs. in scurt timp.

[15) | s

5. Medicul dvs. va explica

o O
w* rezultatul.

Poate fi efectuat testul PreNata® NIPT
in cazul unei sarcini gemelare?

Testul poate fi efectuat fara probleme in cazul unei
sarcini gemelare. Atunci cand se determina sexul,
se poate stabili daca cel putin un copil este de sex
masculin. Examinarea pentru detectarea anomalii-
lor cromozomilor sexuali (optiunea 3 si optiunea 4)
nu este posibila. Testul nu poate fi utilizat in cazul
sarcinilor multiple (3 sau mai multi fetusi).
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Poate fi efectuat testul PreNata® NIPT
dupa un tratament de fertilitate?

Testul PreNata® NIPT poate fi efectuat fara probleme
si restrictii si dupa un tratament de fertilitate.

Care este gradul de incredere al
testului PreNata® NIPT?

Testul deceleaza cele mai frecvente mutatii cromozo-
miale autozomiale (trisomia 13, 18 si 21) cu o probabi-
litate de peste 99% si le poate exclude cu aceeasi pro-
babilitate. De asemenea, testul ® NIPT deceleaza cu un
grad ridicat de incredere mutatiile cromozomilor sexu-
ali si aneuploidiile autozomiale rare (RAA) cu o proba-
bilitate de 96% si variatiile numarului de copii (CNV) cu
o sensibilitate de 74%.

Ce inseamna rezultatele?

Un rezultat fara particularitati inseamna cd o mutatie
cromozomial3 poate fi aproape exclus3. In cazul in care
exista un rezultat cu particularitati, exista o probabilita-
te ridicata de prezenta a unei mutatii cromozomiale.
Deoarece in cazul rezultatului este vorba de un test de
screening si rezultatul nu reprezinta un diagnostic, un
rezultat cu particularitati trebuie confirmat prin proce-
duri de diagnosticare suplimentare. Medicul dvs. va va
explica optiunile, care sunt, de obicei, o examinare a li-
chidului amniotic (amniocentezd] sau o examinare a
tesutului placentar (biopsie de vilozitati coriale).



Limitele testului PreNata® NIPT

Mutatiile examinate reprezinta doar o parte din posibi-
lele mutatii cromozomiale prenatale. Nu este posibil
sa se identifice alte particularitati si malformatii si sa
se faca afirmatii cu privire la starea de sanatate a copi-
lului. Acesta nu inlocuieste examindrile medicale pre-
ventive regulate si nici ecografia fetald. In plus, mozai-
cismele nu pot fi detectate cu certitudine. In cazul in
care este prezent un asa-numit ,geaman disparut”
(.vanishing twin”), poate ap&rea un rezultat fals pozitiv.
Acest lucru poate duce, de asemenea, la o discrepanta
in determinarea sexului.

Esuarea testului

Se intdmpla doar foarte rar ca testul PreNata® NIPT s3
nu producd un rezultat de incredere. n acest caz, o ca-
uza frecventa o constituie proportia prea mica de ADN
fetal in sangele matern. In aceast situatie, este posibi-
3 o repetare gratuita pe baza unei noi probe de sange.

Indicatii importante

In cazuri foarte rare (<1%), pot aparea rezultate fals
negative. Acest lucru Tnseamna ca testul a determinat
un rezultat fara particularitati, desi copilul este afectat
de o mutatie cromozomiala. La fel, un rezultat cu par-
ticularitdti nu inseamna intotdeauna cd este prezenta
o modificare cromozomiald. Un rezultat cu particulari-
tati al testului PreNata® NIPT nu trebuie sa fie insotit
de intreruperea sarcinii, dar ar putea fi un motiv pen-
tru a va pregati pentru un copil, de exemplu,
cu o trisomie, dupa confirmarea prin intermediul unor
teste suplimentare.



