- Durch VERACITY erkennbare
Chromosomenstérungen

Autosomale Aneuploidien
Down-Syndrom (Trisomie 21)
Edwards-Syndrom (Trisomie 18)
Patau-Syndrom (Trisomie 13)

Gonosomale Aneuploidien*
Ullrich-Turner-Syndrom (Monosomie X)
Triple X-Syndrom (Trisomie X)
Klinefelter-Syndrom (XXY)

Diplo Y-Syndrom (XYY)
XXYY-Syndrom

Mikrodeletionen**

del22q11.2 (z.B. DiGeorge-Syndrom)
dellp36

del17p11.2 (Smith-Magenis-Syndrom)
del4p16.3 (Wolf-Hirschhorn-Syndrom)

* Aberrationen der Geschlechtschromosomen: Unter-
suchung nur nach eingehender Beratung; nicht ge-
eignet bei Zwillingsschwangerschaften. **Mikro-
deletionen: Screening derzeit von den Fachgesell-
schaften nicht empfohlen (Kozlowski P. et al, Ultra-
schall in Med, 40:176-193, 2019).

- Testoptionen

Einlingsschwangerschaft

Trisomien 13, 18, 21

+ geschlechtschromosomale Aberrationen

+ Mikrodeletionen: del22q11.2 (z. B. DiGeorge-
Syndrom), del1p36, del17p11.2 (Smith-Magenis-
Syndrom), del4p16.3 (Wolf-Hirschhorn-
Syndrom)

Zwillingsschwangerschaft/Vanishing Twin

Trisomien 13, 18, 21

+ Mikrodeletionen: del22q11.2 (z. B. DiGeorge-
Syndrom), del1p36, del17p11.2 (Smith-Magenis-
Syndrom), del4p16.3 (Wolf-Hirschhorn-
Syndrom)
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== VERACITY

VERACITY ist ein innovativer nicht-invasiver Pra-
nataltest (NIPT), mit dem fetale chromosomale
Aneuploidien und Mikrodeletionen nachgewie-
sen werden kdnnen. HierfUr wird eine geschiitzte
Technologie verwendet, welche auf aktueller
Forschung und Entwicklung in molekularer Ge-
netik und Diagnostik basiert. Diese Technologie
wurde von NIPD Genetics entwickelt.

VERACITY verwendet eine neuartige , Targeted
Enrichment Technology®, die es ermdglicht, mit
hoher Prazision chromosomale Aneuploidien so-
wie die Menge an fetaler Fraktion zu untersuchen.
Die zu untersuchenden Abschnitte auf bestimm-
ten Chromosomen und chromosomalen Regio-
nen werden gezielt erfasst, angereichert und flr
die Untersuchung von Aneuploidien und Mikro-
deletionen mittels einer eigens entwickelten
molekulargenetischen und bioinformatischen
Technologie analysiert.

Leistungsmerkmale

Gezielt angereicherte Genomanalyse
VERACITY basiert auf dem proprietaren ,Target
Capture Sequences (TACS)“ - Verfahren, wel-
ches darauf ausgelegt ist, Copy Number Vari-
ations (CNVs), repetitive DNA-Elemente sowie
komplexe genomische Strukturen zu vermei-
den. Durch diese zielgerichtete Analyse kén-
nen Probleme, die bei anderen NIPT-Tests auf-
treten, vermieden werden. Damit erhdht sich
die Prazision und Richtigkeit von VERACITY.

Hohe Sequenziertiefe

Die Sequenziertiefe gibt an, wie oft ein Nukleo-
tid im Genom wahrend der Analyse sequenziert
wurde. VERACITY erfasst die DNA-Fragmente
der gewlnschten Region auf einem bestimm-
ten Chromosom. Auf diese Weise ist es modg-
lich, die gewlinschten Abschnitte mit einer sehr

hohen Sequenziertiefe zu analysieren, was die
statistische Genauigkeit der Analyse verbes-
sert und die Sensitivitdt und die Spezifizitat
von VERACITY erhoéht.

Akkurate Messung der fetalen Fraktion
VERACITY verwendet spezielle Genloci, um
die cfDNA zu quantifizieren. Mit Hilfe einer ei-
gens daflr entwickelten Software wird die An-
zahl dieser Loci bestimmt, um die fetale Frakti-
on exakt zu berechnen. Diese genaue Messung
der fetalen Fraktion erhdht die Stabilitat und
die Zuverlassigkeit von VERACITY.

,Multi-Engine-Analysis Pipeline“

Mit Hilfe eines eigenen bioinformatischen Algo-
rithmus kdnnen die Sequenzierdaten, die in
jedem Test erzeugt werden, qualitativ und
quantitativ kombiniert ausgewertet werden
(sog. Multi-Engine-Analyse). Hierdurch werden
Sensitivitat und Spezifitdt der Untersuchung
bezlglich Aneuploidien, Mikrodeletionen und
der Geschlechtsbestimmung erhéht.

Sensitivitat und Spezifitat »

EUPLOID 10280 10280 10280  >99,98% 100%

TRISOMIE 21 126 44 100% 100% (95% Cl: 92-100%)
TRISOMIE 18 24 10 10 100% 100% (95% Cl: 69-100%)
TRISOMIE 13 16 7 5 71% 100% (95% Cl: 48-100%)
SCA* 36 14 11 57% 100% (95% Cl: 40-100%)

D Kypri et al. Molecular Cytogenetics, 12:34, 2019
* Gonosomale Aneuploidien

== Testablauf

Nach Aufklarung und genetischer Beratung er-
folgt die Blutentnahme und der Versand der
Probe Uber Kurier in das Arztliche Labor. Nach
Extraktion der zellfreien DNA und spezifischer

www.veracity-nipt.de

Anreicherung der zu untersuchenden genomi-
schen Abschnitte erfolgt die Sequenzierung
und Auswertung der Daten im Arztlichen La-
bor am MVZ Martinsried. Der VERACITY-Test
ist ab einer fetalen Fraktion von ca. 4% moglich.
Ein auffalliges Testergebnis sollte in jedem Fall
durch eine diagnostische Punktion (vorzugs-
weise Amniozentese) abgeklart werden.

Genetische Beratung

Voraussetzung fur die DurchfUhrung eines
NIPT ist eine Genetische Beratung geman Gen-
diagnostikgesetz (GenDG). Neben der Aufkla-
rung muss vor der Durchfihrung der Untersu-
chung und nach Vorliegen des Ergebnisses laut
GenDG eine (fachgebundene) genetische Bera-
tung durchgefUhrt werden, die an eine entspre-
chende Qualifikation gebunden ist.
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== VERACITY

ab der 10. Schwangerschaftswoche

auch bei Zwillingsschwangerschaften

auch bei IVF-Schwangerschaften anwendbar
hohe Genauigkeit und Reproduzierbarkeit

Stand 08/2019




