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Wyniki badan, ktére buduja
zaufanie




CO OBEJMUJE DIAGNOSTYKA PRENATALNA?

W okresie cigzy w wytycznych dotyczacych macierzynstwa
przewidziano szereg profilaktycznych badan lekarskich dla
przysztej matki. Ponadto podczas diagnostyki prenatalnej mozna
przeprowadzi¢ dalsze badania w celu wczesnego rozpoznania
ewentualnych zaburzen rozwojowych u ptodu.

_ BADANIA PRZESIEWOWE W PIERWSZYM
TRYMESTRZE CIAZY:

Badanie krwi i badanie ultrasonograficzne przeziernosci

fatdu karkowego

e Czas: 11.-13. tydzien cigzy

e Cel: Badania przesiewowe w kierunku trisomii 21 (zespét
Downa) oraz innych aneuploidii chromosomalnych i wad
rozwojowych.

e Doktadnos¢ w zakresie 80-95%

— SZCZEGOLOWE BADANIE UGS (2. TRYMESTR)

e Czas: 18.-22. tydzien cigzy

e Cel: Badania przesiewowe w kierunku wad
chromosomalnych, wad cewy nerwowej i powaznych wad
rozwojowych réznych narzadow i czesci ciata.

e Doktadnos¢ w zakresie 75-90% w odniesieniu do
trisomii 21

— NIEINWAZYJNY TEST PRENATALNY (NIPT)

Badanie przesiewowe w czasie cigzy w celu okreslenia
ryzyka wystagpienia trisomii 21, 18 i 13. Ponadto mozna
wykry¢ Nieprawidtowy rozdziat chromosoméw ptciowych,
a takze specyficzne mikrodelecje. Mozliwe jest réwniez
okreslenie ptci ptodu.

Jesli badania wykazg, ze ptdd jest obarczony wysokim ryzykiem
wystapienia zaburzen genetycznych, lekarz zaleci wykonanie
punkgji diagnostycznej (amniopunkcji lub biopsji kosmadwki).
Procedury te s3 wyjatkowo doktadne (>99%) przy niskim ryzyku
poronienia (ok. 1 na 1000).

DLACZEGO WARTO ROZWAZYC BADANIE NIPT?

Wedtug Fetal Medicine Foundation (FMF) Deutschland potaczenie
badan przesiewowych w pierwszym trymestrze cigzy i testu NIPT
okazato sie niezawodna, nieinwazyjng procedurg diagnozowania
najczestszych nieprawidtowosci chromosomalnych (trisomia 21,
18, 13) w pierwszym trymestrze cigzy. W potaczeniu z prenatalng
diagnostyka ultrasonograficzna, nieinwazyjne procedury umozliwiajg
doktadna ocene cigzy i poprawe diagnostyki prenatalnej.

W niektorych przypadkach NIPT pozwala uniknaé przeprowadzenia
punkgji diagnostyczne;j.

VERACITY, NEW GENERATION NIPT

VERACITY to nieinwazyjny test prenatalny (NIPT), ktéry moze
by¢ stosowany do wykrywania aneuploidii chromosomalnych
ptodu i wybranych mikrodelecji od 10. tygodnia cigzy.

Moze by¢ stosowany po

| Odpowiedni dla ciazy
sztucznym zaptodnieniu

pojedynczej i blizniaczej

Solidna procedura o

| Odpowiedni dla kobiet
wysokiej doktadnosci

w kazdym wieku

JAK DZIALAVERACITY?

Podczas cigzy materiat genetyczny ptodu (DNA) przechodzi z
tozyska do krwiobiegu, gdzie krazy razem z DNA matki. Przy
uzyciu naszej wtasnej technologii analizujemy te DNA facznie i
z duzg doktadnoscia jestesmy w stanie wykry¢ zmiany w
chromosomach ptodu.
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CO BADA VERACITY?

Zmiany genetyczne wykrywane przez VERACITY wystepuija
w populacji z r6zna czestotliwoscia i czasami maja powazny
wptyw na zycie lub jako$¢ zycia dotknietych nimi osoéb.
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llustracja materiatu genetycznego komorki z 23 parami chromosoméw.
W tym przypadku trisomia 21 - trzy kopie chromosomu 21 zamiast dwaéch.

ANEUPLOIDIE AUTOSOMALNE

Zmiana w jednej z par chromosomow 1-22

Trisomia 21 (zespét Downa)
Trisomia 18 (zesp6t Edwardsa)
Trisomia 13 (zesp6t Pataua)

Zespo6t Downa, zespdt Edwardsa i zespdt Pataua to najczesciej
wystepujgce aneuploidie autosomalne. Czestos$¢
wystepowania wzrasta wraz z wiekiem matki.
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ANEUPLOIDIE CHROMOSOMOW PECIOWYCH !

Zmiana w 23. parze chromosoméw, ktdra determinuje ptec.

Monosomia X (zesp6t Ullricha-Turnera)
Zespot XXX (trisomia chromosomu X)
Zespot XXY (zespot Klinefeltera)
Zespot XYY (disomia Y)

Zespot XXYY

W populacji wystepuje réwniez nieprawidtowy rozdziat
chromosomoéw ptci. Zespo6t Klinefeltera i trisomia
chromosomu X czesciej wystepuja u starszych kobiet w cigzy.
Natomiast zespét Ullricha-Turnera i disomia Y nie maja
zwigzku z wiekiem.

MIKRODELEKCJE (WYBRANE)

Brakuje niewielkiej czesci chromosomu

del22g11.2 (np. zespdt DiGeorge’a)
dellp36

del17p11.2 (zespot Smitha-Magenisa)
del4p16.3 (zespot Wolfa Hirschhorna)

Mikrodelecje wystepuja rzadko. Sposrdd nich najbardziej
prawdopodobne jest wystgpienie del22q11.2.




JAKDOKLEADNY | BEZPIECZNY JESTTESTVERACITY?

VERACITY ma najwyzsza doktadnosc (>99%) w wykrywaniu
najczestszych aneuploidii ptodu. Poniewaz wymagana jest
jedynie prosta prébka krwi od matki, badanie VERACITY jest
bezpieczne dla dziecka. W przeciwienstwie do punkcji
diagnostycznej, na przyktad amniopunkcji lub biopsji
kosmowki, nie ma ryzyka poronienia.

JAK PRZEBIEGA BADANIE?

1. Wizyta u lekarza
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3. Wysytka
probki i realizacja
W naszym

laboratorium

Wyniki w ciggu 5 dni roboczych od otrzymania prébki. W
rzadkich przypadkach konieczne powtodrzenie analizy prowadzi
do wydtuzenia czasu wymaganego do przekazania wynikow.

CO OZNACZAJA WYNIKI?

Woyniki badania VERACITY zostang przestane do Twojego
lekarza. Dokument zawiera szczegdtowe objasnienie wynikow.

WYNIKI BEZ NIEPRAWIDEOWOSCI
Zmiany w analizowanych chromoso-
mach s bardzo mato prawdopodobne.
Opieka przedporodowa moze by¢ kon-
tynuowana zgodnie z planem.

ANILS

WYNIKI NIEPRAWIDLOWE
Wysokie prawdopodobienstwo
obecnosci zmiany chromosomalne;j.
Zalecana jest konsultacja z lekarzem
i potwierdzenie za pomoca punkgcji
diagnostyczne;j.

FRAKCJA PLODOWA

DIAGNOSTYKA

Procent DNA ptodu w uktadzie krazenia
matki

L Ocena genetyczna wynikow

W rzadkich przypadkach test nie jest rozstrzygajacy z powodu
niewystarczajacej ilosci ptodowego DNA (mniej niz 3%) i
konieczne jest jego powtdrzenie z nowej probki krwi. Bardzo
rzadko nie mozna uzyskac zadnego wyniku.

Wynik bez nieprawidtowosci nie gwarantuje, ze noworodek
bedzie zdrowy. Test rozpoznaje tylko wymienione
nieprawidtowosci chromosomalne. Inne choroby genetyczne
i niegenetyczne nie sg wykrywane przez test.




ILE KOSZTUJE TEST VERACITY?

OPCJA PODSTAWOWA
Trisomia 13, 18, 21 169,03 €

Opcja podstawowa jest zazwyczaj objeta ustawowym
ubezpieczeniem zdrowotnym.

DODATKOWE OPCJE
Mozna wybraé nastepujace opcje dodatkowe (nieobjete
ustawowym ubezpieczeniem zdrowotnym)

e Okreslanie ptci +14,55 €
e Nieprawidtowy rozdziat

chromosomoéw ptciowych +4925 €
(tylko w przypadku cigzy pojedynczej)

e Mikrodelecja 22q11.2 (np. DiGeorge) +4925 €
e Mikrodelecja 1p36, 17p11.2, 4p16 +49,25 €
KONTAKT

Medicover Genetics GmbH

Tel: +49 89 895578-0
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