BiLGILENDIRME BROSURU

= VERACITY ile tanimlanabilen = Yayinlar

kromozom bozukluklari Page-Christiaens L, Klein HG, Noninvasive Prena- VE RAC %TY
tal Testing (NIPT): Applied Genomics in Prenatal
Screening and Diagnosis , Academic Press 2018

Harasim T, Klein HG, Nicht-invasive Pranataltes-
tung (NIPT): Leistungsfahiges Verfahren ohne Ein-
griffsrisiko, Trillium Diagnostik 14(4):286 (2016)

Harasim T, Rost |, Klein HG, Current status of non-

Otozomal aneuploid (¢cok kromozomluluk)
bozukluklar

Down sendromu (trizomi 21)

Edwards sendromu (trizomi 18)

Patau sendromu (trizomi 13)

Cinsiyet kromozomu aneuploid* (¢ok

invasive prenatal testing (NIPT): genetic counse- . .. . .
ETﬁm?ﬁtﬁ::Lusl:nlé)rzgﬁIr:]lgrll((!?g:ny X) ling, dominant methods and overall performance HAMlLE KADINLARA YUKSEK KALUE'—'
Triple X (Uglii X) sendromu (trizomi X) JLab Med 40(5):299 (2016) HiZMET SUNAN DOKTORLAR iGiN
Klinefelter sendromu (XXY) Geisthovel F, Ochsner A, Wetzka B, Klein HG,
Diplo Y (ikili Y) sendromu (XYY) Frommel M, ,Non-invasive prenatal testing”
XXYY sendromu Evolutiondre,  reproduktionsbiologische  und o
I[\)/Iirzr;dlellezs.\(/?nlag; | | J(l;gig)sche Aspekte, Gyn. Endokrinologie 13(2): 82 NON-INVAZIV PRENATAL TEST (NIPT)
el22g11.2 (6rn. DiGeorge sendromu ¥ i > i
Dellp36 Heberle C, Harasim T, Wagner A, Klein HG, Rost HASSAS | GUVENLI | GUVENILIR
Dell17p11.2 (Smith-Magenis sendromu) |, Implementierung des Prenatalis™ NIPT-Verfah- S
Del4p16.3 (Kurt-Hirschhorn sendromu) rens in Deutschland entsprechend der Qualitats- :I::.... —
*cinsiyet kromozom bozukluklari: sadece derinlemesine aragtirma sonrasi kriterien in einem humangenetischen Labor, Ge- s -
s CleME; iz gebelikler cin uygun degildi N , burtshilfe und Frauenheilkunde (10): 1055 (2014) q. & gbem
mikrodelesyonlar: su anda uzmanlar tarafindan tavsiye edilmiyor (Kozlowski
P. et al, Ultraschall in Med, 40:176-193, 2019). Stumm M' Klein HG’ Eichenlaub-Ritter U’ Tuttel-
i mann F, Harasim T, Update der AG Reproduk-
— Jest segeneklerl tionsgenetik der DGRM: Nicht invasive Prana-
taltests aus mitterlichem Blut, J Repr End 11(4)
Tek gebelik (2014)
Trizomi 13, 18, 21
+ seks kromozomu bozukluklari = fletisim
+ mikrodelesyonlar: ZENTRUM FUR HUMANGENETIK UND A
Del22g11.2 (6rnegin DiGeorge sendromu), del1p36, L ABORATORIUMSDIAGNOSTIK (MVZ)
Del17p11.2 (Smith-Magenis sendromu), Dr. Klein, Dr. Rost und Kollegen =

Del4p16.3 (Kurt-Hirschhorn sendromu) MVZ Martinsried GmbH

Lochhamer Str. 29

Zwillingsschwangerschaft/Vanishing Twin
8 Na 8 82152 Martinsried - GERMANY

Trizomi 13, 18, 21

: . AN
+ mikrodelesyonlar: Tel: +49 89 89 5578 - 0 ~Nr
Del22g11.2 (6rnegin DiGeorge sendromu), del1p36, Fax: +49 89 89 55 78 - 780 MEDICOVER
Del17p11.2 (Smith-Magenis sendromu), info@medizinische-genetik.de GENETICS -
Del4p16.3 (Kurt-Hirschhorn sendromu) A —

www.veracity-nipt.de



== VERACITY

VERACITY, fetal kromozomal aneuploidlerin (¢cok
kromozomluluk) ve mikrodelesyonlarin tespitiicin
“NIPD Genetics” tarafindan gelistirilen, Molekiler
Genetik ve Genetik Tani alanlarinda yapilan
arastirma ve gelistirmelere dayali ve teknolojisi
koruma altina alinmis yenilikgi bir testtir.

VERACITY, kromozomal aneuploidlerin (cok
kromozomluluk) yiiksek hassasiyetle incelenmesini
ve fetal fraksiyon miktarinin belirlenmesini
saglayan yenilik¢i ,hedefe 6zgii zenginlestirme
teknolojisi“ (“targeted enrichment technology”)
kullanir. Boylece belirli kromozomlar ve kromozom
bolgelerinde arastirlmasi  hedeflenen  ¢ok
kromozomluluk ve mikrodelesyonlar, 6zel olarak
gelistiriimis molekiler genetik ve biyoinformatik
teknolojileri kullanilarak hedeflenmekte,
zenginlestirilmekte ve analiz edilmektedir.

Uriin 6zellikleri

Hedefe o0zgili zenginlestirmeye dayali
genom analizi

VERACITY, kopya sayisi degisimlerini (copy
number variations - CNV), tekrarlayan DNA
dizilerini ve karmasik genomik yapilari ayirt
etmek icin tasarlanmis ozel bir ,,hedefe 6zgli DNA
dizileri yakalama-bulma (targeted capture sequnces
- TACS)” teknigine dayanir. Bu hedefe 0zgi
coziimleme, diger NIPT testlerinde olusabilecek
sorunlari 6nlemektedir. Sonug olarak, VERACITY
testinin hassasiyeti ve dogrulugu artirilmis olur.

Yiiksek derinlikte dizi analizi

Derinlemesine dizi analizi, analiz sirasinda
genomdaki bir nikleotitin ne siklikta dizilendigini
gosterir. VERACITY, belirli bir kromozom (zerinde,
istenilen bolgeye 6zgli DNA pargalarini  yakalar,

bu sekilde istenilen bolgeyi ¢ok ylksek dizi
derinligi ile analiz etmek mimkindir; boylece
VERACITY testinin istatistiksel dogrulugu,
hassasiyeti ve 6zgulligu artirilmis olur.

Dogru ve hassas fetal fraksiyon olgiimii
VERACITY, anne kanindaki bebege ait serbest
DNA pargalarinin (cell free DNA — cfDNA)
miktarini 6lgmek igin 6zglin bir gen lokusu
kullanir. Bu lokuslarin sayisi, fetal fraksiyonun
tam olarak hesaplanmasini saglayan 6zel olarak
gelistirilmis yazim kullanilarak belirlenir. Fetal
fraksiyonun bu hassas 6l¢climi VERACITY testinin
kararlihgini ve gavenilirligini artirir.

,»,Gok yonlii analiz” sistemi

Her testten elde edilen dizi verileri nitel ve nicel
olarak birlestiriimekte ve kendi biyoinformatik
algoritmamiz kullanilarak (gcoklu yonlt analiz sistemi
“multi-engine-analysis” olarak adlandirilir) deger-
lendirilmektedir. Bu nedenle ¢ok kromozomluluk,
mikrodelesyonlar ve cinsiyet tayini analizlerinin
hassasiyeti ve 6zgllligl artmaktadir.

Hassasiyet ve ozgiilliik »

EUPLOID 10280 10280 10280 >99,98% 100%

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

D Kypri ve ark. Molecular Cytogenetics, 12:34, 2019
* Seks kromozomu aneuploid bozuklugu (cok kromozomluluk)

Test prosediiru

Kapsamli hasta bilgileri ve genetik danismanlk
sonrasinda kan 6rnegi alinir ve daha sonra kurye

ile yetkili tibbi genetik laboratuvara gonderilir.
Bebege ait serbest DNA'nin (cell-free DNA
elde edilmesi ve ilgili genomik bolgelerin 6zel
zenginlesmesinin ardindan, verilerin  dizilemesi

ve degerlendirilmesi
laboratuvarinda

genetik

MVZ Martinsried tibbi
gerceklestirilir.

VERACITY testi minimum %4'lik bir fetal fraksiyon
ile mimkiindir. Bulgularda dikkat cekici riskli bir
sonu¢ elde edildiginde mutlaka amniyosentez
analizi ile dogrulanmalidir.

Genetik danismanlik

Genetik danismanlik, Genetik Tani Merkezi
Yonetmeligi'ne (GenDG) gobre bir NIPT uygula-
masi icin on kosuldur. Hasta hikayesinin yani sira,
arastirma yapilmadan 6nce ve sonuglar alindiktan
sonra ¢zel genetik danismanlik yapilmalidir.
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. Risk degerlendirme

Prenatal tani: gebelik haftasina gore invaziv ve non-invaziv teknikler.

VERACITY

- Gebeligin 10. haftasindan itibaren yapilabilir.
- ikiz gebelikler i¢cin uygundur.

- Tlp bebek gebelikleri icin uygundur.

- Yiiksek dogruluk ve tekrarlanabilirlik sunar.
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