Trisomia

Kazdy cztowiek posiada 23 pary chromosomow,
czyli 46 pojedynczych chromosomow zawierajgcych
informacje genetyczng (DNA), z ktérych potowa
pochodzi od matki, a potowa od ojca. Jesli pewien
chromosom wystepuje w trojpodziale zamiast
normalnie w duplikacie, mamy do czynienia z
trisomig. Trisomie wystepujg czesciej wraz z
wiekiem matki i mogg powodowaé zaburzenia
rozwoju dziecka, a nawet skrocenie jego zycia.

2 Chromosomy piciowe (gonosomy)
Chromosomy ptciowe X i Y decydujg o pici
cztowieka. Zaburzenia chromosoméw X i Y
wystepujg w przypadku braku, dodatkowych lub
niekompletnych kopii chromosomu piciowego.
Objawy, ktére polegajg na nieprawidtowym
rozmieszczeniu chromosomow ptciowych, obejmujg
zespot Klinefeltera (XXY) i zesp6t Ullricha-Turnera
(X0), zwany réwniez monosomig X.

¥ Mikrodelacja

Utrata fragmentu chromosomu, ktory jest tak maty,
ze nie mozna go wykry¢ przez normalng analize
chromosomow.

Badania przesiewowe w kierunku mikrodelecji nie
sg obecnie zalecane przez towarzystwa naukowe,
a badania w kierunku aberracji chromosomow
ptciowych sg zalecane tylko po szczegdtowej
konsultacji.

2Badania przesiewowe w pierwszym
trymestrze (ETS)

Miedzy 10. a 12. tygodniem cigzy mozna zmierzy¢
ultrasonograficznie przeziernos¢ karkowg
oraz oznaczy¢ dwie wartosci biochemiczne z
krwi matki. We krwi mozna okresli¢ czynnik
ryzyka dla nieprawidtowosci chromosomalnej u
nienarodzonego dziecka.

s Ograniczenie

Przy niskim ryzyku (wiek ponizej 35 lat) nalezy jednak,
jak w przypadku kazdego testu przesiewowego,
spodziewa¢ sie czestszych ,wynikow fatszywie
dodatnich”, tzn. test wskazuje na nieprawidtowosc,
ktéra nie potwierdza sie przy sprawdzeniu inng
metodg di-a agnostyczng, np. amniopunkcja.

& Chromosomalna mozaika

Zmiana chromosomalna nie wystepuje we wszystkich
komoérkach organizmu. Mozaika w tozysku moze byc¢
przyczyng wyniku ,fatszywie ujemnego”’, tzn. wada
chromosomalna nie moze by¢ wykryta w NIPT.
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Jako przyszta mama zyczysz sobie przede wszystkim == Jak mozna wykryc’: zaburzenia Poniewaz test VERACITY jest analizg genetyczng w

zdrowgg_o d2|ec.:ka. . Clazy ~zawsze towarzyszy chromosomalne plodu we krwi rozumieniu ustawyodlagr)ostycegelnety.czpej,tOJes_’F
szczescie, oczekiwanie, ale i niepewnosc. on wykonywany wytgcznie po udzieleniu informacji

matki? przez lekarza prowadzgcego, zasiegnieciu opinii
Oproécz klasycznej opieki prenatalnej lekarz chetnie ) ze strony poradnictwa genetycznego i za pisemng
doradzi Ci dalsze mozliwosci diagnostyczne. Wolne fragmenty DNA (materiatu genetycznego) zgodg pacjentki.
pochodzenia ptodowego krazg we krwi matki, gtéwnie
nie istnieia niezawodne m wvkrvwani z tozyska. Po wyizolowaniu fragmentow z krwi matki — . - .
Snt;i(:; :hrosrtno?jma"e]ysh 3dp;du_e|t3%d¥]iedgwr¥a iys, mozna zastosowaé nowoczesne metody analityczne, Jaki wynik jest mozliwy?
to nakiucia Qiagnpstyc’zne, takie ’jaklamniopunlfcja a-by na podstawie wolnego od komorek DNA okreslic Wynik niebudzgcy zastrzezen: Normalna opieka
(AC) lub pobieranie probek kosméwki (CVS). Mimo liczbowe odstepstwa od prawidtowej liczby 46 tal tvir badanie ult e
ze odsetek powiktan tych inwazyjnych procedur chromosomow. prenataina, wtym badanie uftrasonograiczne.
oysenatycze s arneera o 1268 oS3 910 oy ziata test VERACITY? Wity ispokePorain i
. . ) najlepiej z amniopunkcja.
badanie prenatalne (NIPT) moze by¢ wykorzystane L. .
do okre$lenia ryzyka wystgpienia najczestszych 1. Informacja i poradnictwo genetyczne . . .
zaburzen chromosomalnych ptodu (trisomia” 21, 18, Kompleksowe informacje i (fachowe) doradztwo = Jakie $q ogranlczenla?
13, ewentualnie zaburzenia liczby chromosomow ptci?) genetyczne sg udzielane przez pracownika o _ ]
i niektérych mikrodelecji®. W razie potrzeby mozna medycznego z odpowiednimi kwalifikacjami. Ten Obecnie nie mozna wykry¢ wad chromosomalnych
unikng¢ nakiucia diagnostycznego w przypadku odpowiedzialny pracownik medyczny jest dla innych niz wymienione oraz mozaiki® i mutacj
nieprawidfowego wyniku badania przesiewowego w Ciebie gtéwnym kontaktem w trakcie trwania testu poszczegolnych genow.
pierwszym trymestrze (ETS)*. VERACITY. Jesli lekarz nie jest w stanie samodzielnie _ _ o )
przeprowadzi¢ poradnictwa genetycznego, wtedy W rzadkich przypadkach analiza moze nie da¢
NIPT VERACITY umozliwia wiarygodne wykrycie chetnie pomozemy Ci znalez¢é poradnie genetyczng miarodajnego wynlkg z _P_OWOdl-_' zbyt f_'ﬂa’fej I!OSC]
niektérych wad chromosomalnych ptodu z prébki w Twojej okolicy. ptodowego DNA (mniej niz 3%) i badanie musi by¢
krwi matki. Test mozna wykonaé¢ réowniez w cigzach powtorzone po pobraniu nowej probki krwi. Bardzo
blizniaczych oraz po IVF/ICSI. Za pomoca testu 2. Pobieranie Krwi rzadko nie ma mozliwosci uzyskania zadnego
mozna okre$lié pte¢ nienarodzonego dziecka, jednak wyniku.

zgodnie z ustawg o diagnostyce genetycznej, o pici Po wyrazeniu przez Ciebie pisemnej zgody, lekarz

mozna poinformowac dopiero po 14. Tygodniu cigzy pobierze probke krwi (20 mi) — Za|ety testu VERACITY?
(po menstruaciji).

3. Analiza
] _ _ o » Wczesna ocena ryzyka (przeprowadzana od 10.
Probka kaI' zo;,tanle (‘;Vy*i*a”; do Mv*i Martrllnsrled Tygodnia cigzy) na trisomie 21, 18 i 13, ewentualnie
— Wi 2 W  Specjainyc pudetkac wysytkowyc za ryzyka zaburzen chromosomow ptci, ewentualnie
Kledy test ma sens? posrednictwem firmy kurierskieji poddanaanalizie przy n%ikXodelecji
- Wiek matki = 35 lat (ryzyko trisomii) uzyciu najnowoczesniejszych metod analitycznych. « Brak ryzyka ingerencii
. Niepokojace wyniki badan przesiewowych w . » Test jest przeprowadzany i oceniany wytgcznie w
: 4. Wyniki Niemczech
pierwszym trymestrze . . .
- Niepokojgce wyniki badan ultrasonograficznych Po okoto 5-10 dniach roboczych (pon.-pt.) lekarz * Diagnostyka i doradztwo w laboratorium
otrzyma wyniki i bedzie mogt osobiscie wyjasnic je z prowadzonym przez lekarza
W zasadzie jednak z badania moze skorzysta¢ kazda® Tobg i wszelkie nasuwajgce sie pytania.

kobieta w cigzy.
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