— Durch den VERACITY NIPT

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-Konstitution (XYY)
XXYY-Konstitution

Mikrodeletionen**

del229g11.2 (z.B. DiGeorge-Syndrom)
dellp36

dell7p11.2 (Smith-Magenis-Syndrom)
del4p16.3 (Wolf-Hirschhorn-Syndrom)

* Aneuploidien der Geschlechtschromosomen: Untersuchung
nur nach eingehender Beratung; nicht geeignet bei Zwillings-
schwangerschaften.

** Mikrodeletionen: Screening derzeit von den Fachgesell-
schaften nicht empfohlen (Kozlowski P. et al, Ultraschall
in Med, 40:176-193, 2019).

Testoptionen

Basisoption
Trisomie 13,18,21

Zusatzoptionen

- Geschlechtsbestimmung

- gonosomale Aneuploidien
(nur bei Einlingsschwangerschaften)

- Mikrodeletion del22q11.1 (u.a. DiGeorge-Syndrom)

- Mikrodeletionen dellp36, del17p11.2
(Smith-Magenis-Syndrom), del 4p16.3
(Wolf-Hirschhorn-Syndrom)
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— VERACITY NIPT

Der VERACITY Test ist ein innovativer nicht-invasi-
ver Pranataltest (NIPT), mit dem fetale chromosoma-
le Aneuploidien und Mikrodeletionen nachgewiesen
werden kénnen. HierfUr wird eine MEDICOVER eigene
Technologie verwendet, welche auf aktueller For-
schung und Entwicklung in molekularer Genetik und
Diagnostik basiert.

Der VERACITY NIPT verwendet die ,,Target Capture
Enrichment Technology¥, die es ermd&glicht, mit ho-
her Prazision chromosomale Aneuploidien sowie die
Menge an fetaler Fraktion zu untersuchen. Die zu un-
tersuchenden Abschnitte auf bestimmten Chromo-
somen und chromosomalen Regionen werden ge-
zielt erfasst, angereichert und fUr die Untersuchung
von Aneuploidien und Mikrodeletionen mit eigens
entwickelter molekulargenetischer und bioinforma-
tischer Technologie analysiert.

Leistungsmerkmale

Gezielt angereicherte Genomanalyse

Der VERACITY NIPT verwendet , Target Capture Se-
guences (TACS)", welche darauf ausgelegt sind, Copy
Number Variations (CNVs), repetitive DNA-Elemente
sowie komplexe genomische Strukturen zu vermei-
den. Durch diese zielgerichtete Analyse kdnnen Prob-
leme, die bei anderen NIPT auftreten, vermieden wer-
den. Damit erhdht sich die Prazision und Richtigkeit
des VERACITY NIPT.

Hohe Sequenziertiefe

Die Sequenziertiefe gibt an, wie oft ein Nukleotid im
Genom wéahrend der Analyse sequenziert wurde. Der
VERACITY NIPT erfasst die DNA-Fragmente der ge-
wilnschten Region auf einem bestimmten Chromo-
som. Auf diese Weise ist es moglich, die gewilinsch-
ten Abschnitte mit einer sehr hohen Sequenziertiefe
zu analysieren, was die statistische Genauigkeit der
Analyse verbessert und die Sensitivitat und die Spe-
zifizitat erhéht.

Akkurate Messung der fetalen Fraktion

Der VERACITY NIPT verwendet spezielle Genloci, um
die zellfreie DNA (cfDNA) zu quantifizieren. Mit Hilfe
einer eigens daflr entwickelten Software wird die An-
zahl dieser Loci bestimmt, um die fetale Fraktion ex-
akt zu berechnen. Diese genaue Messung der fetalen
Fraktion erhdht die Stabilitat und die Zuverlassigkeit
des VERACITY NIPT.

Multi-Engine-Analysis Pipeline

Mit Hilfe eines eigenen bioinformatischen Algorith-
mus kdnnen die Sequenzierdaten, die in jedem Test
erzeugt werden, qualitativ und quantitativ kombi-
niert ausgewertet werden (sog. Multi-Engine-Ana-
lyse). Hierdurch werden Sensitivitat und Spezifitat
der Untersuchung bezlglich Aneuploidien, Mikro-
deletionen und der Geschlechtsbestimmung erhéht.

Sensitivitat und Spezifitat »

EUPLOID 10280 10280 10280  >99,98% 100%

TRISOMIE 21 126 44 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

Anwendung

Der VERACITY NIPT kann friihestens ab der 10. Schwan-
gerschaftswoche eingesetzt werden.

Die Durchfihrung ist auch bei Schwangerschaf-
ten nach In-Vitro-Fertilisation (IVF), bei Zwillings-
schwangerschaften und bei Vanished Twin méglich.
Bei Schwangeren mit einem hohen BMI (>30 kg/m?2)

www.veracity-nipt.de

wird eine spéatere DurchfUhrung des NIPT empfoh-
len (@b. 13. SSW).

— Testablauf

Nach Aufklarung und genetischer Beratung erfolgt
die Blutentnahme und der Versand der Probe per
Kurier in das arztliche Labor. Nach Extraktion der
zellfreien DNA und spezifischer Anreicherung der
zu untersuchenden genomischen Abschnitte er-
folgt die Sequenzierung und Auswertung der Da-
ten im drztlichen Labor am MVZ Martinsried. Der
VERACITY NIPT ist ab einer fetalen Fraktion von
3% auswertbar. Ein auffalliges Testergebnis sollte
in jedem Fall durch eine diagnostische Punktion
(vorzugsweise Amniozentese) abgeklart werden.

Genetische Beratung

Voraussetzung fur die Durchfihrung eines NIPT ist
eine genetische Beratung gemaR Gendiagnostikge-
setz (GenDG). Neben der Aufkldrung muss vor der
DurchfUhrung der Untersuchung und nach Vorlie-
gen des Ergebnisses laut GenDG eine (fachgebun-
dene) genetische Beratung durchgefihrt werden,
die an eine entsprechende Qualifikation gebunden ist.
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