PATIENTENINFORMATION

VERACITY

AUFKLARUNG ZUR DURCHFUHRUNG

DES VERACITY-TESTS

Sehr geehrte Schwangere,

der nicht-invasive VERACITY-Test bietet die Mdg-
lichkeit, ab der vollendeten 9. Schwangerschafts-
woche das Vorliegen von spezifischen Chromoso-
menstdérungen bei |hrem heranwachsenden Kind
festzustellen.

Vor der DurchfUhrung des Tests und der daflr not-
wendigen vendsen Blutentnahme ist es wichtig, dass
Sie fUr eine informierte Entscheidung die Méglich-
keiten und Grenzen sowie die Risiken dieser Test-
methode verstanden haben.

1. Ablauf des VERACITY-Tests

Zuerst werden Sie von |lhrem Arzt umfassend infor-
miert und genetisch beraten. Nach Klarung etwaiger
Fragen unterzeichnen Sie die Einverstandniserklarung
fur den Test. Danach nimmt Ihr Arzt Ihnen ca. 20 ml
Blut ab. Dieses Blut wird an das zustandige arztliche
Labor geschickt. Nach Eingang lhrer Blutprobe im La-
bor schlie3t sich nach erfolgreicher Qualitatskontrol-
le die Testbearbeitung durch qualifizierte Mitarbeiter
unter arztlicher Kontrolle an. Ihr Arzt erhalt das Test-
ergebnis je nach gewahlter Test-Option schnellstmog-
lich als arztlich validiertes Gutachten Ubermittelt. Er
wird Sie Uber das Testergebnis informieren. Aktuelle
Testlaufzeiten finden Sie unter www.veracity-nipt.de.

2. Was kann der VERACITY-Test leisten?

Der VERACITY-Test kann spezifische Zugewinne und
Verluste von ganzen Chromosomen (= Trisomien und
Monosomien) bzw. Verluste von kleinen Chromoso-
menfragmenten (Mikrodeletionen) nachweisen.

Verteilungsstérungen der Chromosomen 13, 18 und 21
Kommt ein spezifisches Chromosom in den Zellen drei-
mal statt wie Ublich zweimal vor, nennt man dies eine
»Trisomie”. Nur sehr wenige Trisomien sind mit dem
Uberleben des heranwachsenden Kindes vereinbar.

Kinder mit Trisomien zeigen in der Regel auch eine
spezielle Kombination von Entwicklungsstérungen,
die als Syndrom bezeichnet werden. Die individuelle
klinische Auspragung der einzelnen Merkmale kann je-
doch sehr variabel sein.

Kommt ein spezifisches Chromosom in den Zellen ein-
mal statt wie Ublich zweimal vor, nennt man dies eine
,Monosomie”. Monosomien sind in der Regel nicht mit
dem Uberleben des Embryos vereinbar. Eine Ausnah-
me ist jedoch die Monosomie des X-Chromosoms.

Die haufigste mit dem Leben zu vereinbarende Chro-
mosomenstdrung ist die Trisomie 21. Sie fUhrt zum
klinischen Bild des Down-Syndroms und tritt ungefahr
bei einem von 500 bis einem von 800 Neugeborenen
auf.

Viel seltener kommt die Trisomie 18 vor. Sie tritt unge-
fahr bei einem von 5.000 Neugeborenen auf und flhrt
zum klinischen Bild des Edwards-Syndroms. Lediglich
5 % der betroffenen Kinder Uberleben bis zur Geburt.
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Noch seltener ist die Trisomie 13. Sie kommt ungefahr
einmal bei 16.000 Geburten vor und fuhrt zum klini-
schen Bild des Patau-Syndroms. Die Prognose flr le-
bendgeborene Kinder ist aufgrund der schweren Ent-
wicklungsstdrungen jedoch sehr schlecht.

Alle oben genannten Trisomien zeigen eine positive
Korrelation mit dem mutterlichen Alter. Das heif3t, mit
erhdhtem miutterlichem Alter nimmt auch die Anzahl
der Trisomien zu.

Verteilungsstérungen der Geschlechtschromosomen
XundY

Fehlverteilungen der Geschlechtschromosomen flh-
ren zu weniger starken Entwicklungsstérungen als die
Trisomien 13, 18 und 21. Sie zeigen in der Regel auch
keine geistige Behinderung.

Bei der Monosomie X fehlt das zweite Geschlechts-
chromosom. Sie ist die einzige Monosomie beim Men-
schen, die mit dem Uberleben vereinbar ist. Sie kommt
ungefahr einmal bei 2.500 weiblichen Neugeborenen
vor und fuhrt zum Kklinischen Bild des Turner-Syn-
droms.

Beim der Triple X-Konstitution kommt das X-Chromo-
som dreimal vor. Diese Chromosomenstérung betrifft
ebenfalls nur Madchen und kommt ungeféhr einmal
bei 1.000 weiblichen Neugeborenen vor. Madchen mit
dem Chromosomensatz 47,XXX zeigen in der Regel
keine klinischen Auffalligkeiten.

Die Chromosomenkonstitution XXY ist die haufigs-
te Fehlverteilung der Geschlechtschromosomen und
fuhrt zum klinischen Bild des Klinefelter-Syndroms. Es
kommt ungefahr einmal bei 800 mannlichen Neugebo-
renen vor. Heranwachsende Jungen mit dem Chromo-
somensatz 47,XXY zeigen in der Regel keine schweren
Entwicklungsstérungen und werden meistens erst im
Erwachsenenalter durch ihre Unfruchtbarkeit klinisch
auffallig.

Jungen mit der Chromosomenkonstitution XYY ha-
ben ein zusatzliches Y-Chromosom. Jungen mit dem
Chromosomensatz 47,XYY zeigen in der Regel auch
keine klinischen Auffalligkeiten. Diese Chromosomen-
stérung kommt ungefahr einmal bei 1.000 mannlichen
Neugeborenen vor.

Die Chromosomenkonstitutionen XXX und XXY zei-
gen ebenfalls eine positive Korrelation mit dem mut-
terlichen Alter. Das heif3t, mit erhéhtem mutterlichem
Alter nimmt auch das Risiko flr diese Chromosomen-
stérungen zu.

Die Mikrodeletionen 1p36, 4p16.3, 17p11.2 und 22q11.2
Mikrodeletionen sind sehr kleine chromosomale Ver-
luste, die haufig mehrere klinisch relevante Gene be-
treffen. Der Verlust dieser Gene fUhrt zu spezifischen
klinischen Auffalligkeiten.

Die Mikrodeletion 22q11.2 ist die haufigste Mikrodele-
tion beim Menschen und tritt bei einem von ungefahr
4.000 Neugeborenen auf. Im Rahmen der pranatalen
Diagnostik empfiehlt sich eine Untersuchung vor allem
bei Herzfehlern in Kombination mit Gaumenspalten
und/oder Auffalligkeiten des Thymus.

Die Mikrodeletion 1p36 tritt bei einem von ungefahr
10.000 Neugeborenen auf. Im Rahmen der pranatalen
Diagnostik empfiehlt sich eine Untersuchung vor allem
bei Herzfehlern in Kombination mit Auffalligkeiten des
Gesichts und des Schadels.

Die Mikrodeletion 17p11.2 tritt bei einem von ungefahr
25.000 Neugeborenen auf und fUhrt zum Smith-Ma-
genis-Syndrom. In der wissenschaftlichen Literatur be-
schriebene Feten zeigen in der Regel Ultraschallauf-
falligkeiten mehrerer Organsysteme.

Die Mikrodeletion 4p16.3 fUuhrt zum Wolf-Hirsch-
horn-Syndrom. Die Haufigkeit bei Neugeborenen liegt
bei ca. einem von 100.000. Betroffene Foten zeigen
in der Regel Ultraschallauffalligkeiten mehrerer Organ-
systeme in Kombination mit einer schweren Wachs-
tumsstérung.

Der VERACITY-Test kann auch bei Zwillingsschwan-
gerschaften und bei Schwangerschaften nach Kinder-
wunschbehandlung (auch nach Eizellspende) durch-
geflhrt werden.

Beim VERACITY-Test handelt es sich um einen sehr
genauen ,Screening-Test”. Die hohe Genauigkeit
wurde bereits in klinischen Studien bewiesen. Bei
allen untersuchten Chromosomenstdrungen wur-
den Testgenauigkeiten von mehr als 99,9 % erreicht.
Die Wahrscheinlichkeit, dass ein auffalliges Test-
ergebnis nicht korrekt ist, ist sehr gering. Diese
Falsch-Positiv-Rate liegt bei maximal 0,05 %. Dieser
Wert besagt, dass in einer Gruppe von 2.000 nicht
betroffenen schwangeren Frauen eine Schwangere
ein auffalliges Testergebnis erhalt, obwohl ihr her-
anwachsendes Kind nicht von einer Chromosomen-
stdrung betroffen ist. Dabei liegt die Testgenauig-
keit fUr die Trisomien 21 und 18 hodher als bei der
Trisomie 13 und bei der Monosomie X.

Die Wahrscheinlichkeit, dass ein unauffalliges
Testergebnis nicht korrekt ist, ist noch geringer.
Diese Falsch-Negativ-Rate liegt bei ca. 0,01%. Dieser
Wert besagt, dass in einer Gruppe von 10.000 nicht
betroffenen schwangeren Frauen eine Schwange-
re ein unauffalliges Testergebnis erhalt, obwohl ihr
heranwachsendes Kind von einer Chromosomen-
stdrung betroffen ist.

Dabei ist wichtig zu wissen, dass auf Grund von un-
terschiedlichen biologischen Faktoren eine Testge-
nauigkeit von 100 % bei der Anwendung von nicht-
invasiven pranatalen Tests nicht erwartet werden
darf.
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In seltenen Fallen kann es auch zu keinem oder ei-
nem unklaren Testergebnis kommen. Dies sagt dann
jedoch noch nichts Uber die Gesundheit Ihres Kindes
aus. Sie kdnnen den Test dann ohne Zusatzkosten
wiederholen. Die Wartezeit auf das Testergebnis
verlangert sich entsprechend. Bitte lassen Sie sich
von lhrem Arzt umfassend aufklaren und beraten.

3. Interpretation von Testergebnissen

Ein unauffilliges Testergebnis bedeutet, dass das
Vorliegen der untersuchten Chromosomenstérungen
bei Ihrem ungeborenen Kind mit sehr hoher Sicherheit
ausgeschlossen werden kann.

Ein auffdlliges Testergebnis bedeutet, dass lhr un-
geborenes Kind mit hoher Wahrscheinlichkeit die
betreffende Chromosomenstérung tragt. Laut Emp-
fehlungen von nationalen und internationalen wissen-
schaftlichen Fachgesellschaften sollte das Testergeb-
nis durch eine invasive Untersuchung, idealerweise
durch eine Fruchtwasseruntersuchung, diagnostisch
abgeklart werden. Dies ist vor allem deshalb notwen-
dig, weil in sehr seltenen Fallen die nachgewiesene
Chromosomenstérung zwar im Mutterkuchen vorlie-
gen kann, das ungeborene Kind selbst davon jedoch
nicht betroffen ist.

4. Was kann der VERACITY-Test nicht
leisten

Andere Chromosomenstdérungen als die oben genann-
ten kénnen durch den VERACITY-Test nicht erkannt
werden, so dass hierzu auch keine Aussagen gemacht
werden kénnen.

Ist das heranwachsende Kind von einer anderen
Fehlbildung oder Krankheit betroffen, kann der
VERACITY-Test darlber keine Auskunft geben.

Der VERACITY-Test kann auch bestimmte Sonderfor-
men von Chromosomenstdrungen nicht bestimmen. Es
kédnnen chromosomale ,,Mosaike” nicht mit Sicherheit
erkannt werden. Bei einem Mosaik tragen verschiede-
ne Zellen eines Gewebes oder eines Organismus eine
unterschiedliche genetische Information.

Ansprechpartner

Uberreicht durch:

Praxisstempel

Haben Sie weitere Fragen, dann sprechen Sie mit Ih-
rem betreuenden Arzt.

5. Ergdanzungen und Alternativen zum
VERACITY-Test

An nicht-invasiven vorgeburtlichen Untersuchungen
sollten Sie im ersten und zweiten Schwangerschafts-
drittel zusatzlich vor allem Ultraschalluntersuchungen
nutzen, gegebenenfalls in Verbindung mit der Unter-
suchung bestimmter muatterlicher Blutwerte.

Eine definitive Diagnose Uber das Vorliegen oder den
Ausschluss einer der genannten Trisomien, anderer
Chromosomenstdrungen oder bestimmter weiterer
Erkrankungen kann nur anhand einer genetischen Di-
agnostik an Zellen nach einem invasiven pranatalen
Eingriff (Chorionzottenbiopsie, Amniozentese oder
Nabelschnurpunktion) gestellt werden. Das Risiko,
durch einen solchen invasiven Eingriff das Kind zu ver-
lieren, wird je nach Methode mit zirka 0,2 - 1 % ange-
geben.

Zusatzlich zu dieser Aufklarung sind Sie gemalR des
Gendiagnostikgesetzes (GenDG) vor einer geneti-
schen Untersuchung sowie nach dem Vorliegen des
Untersuchungsergebnisses genetisch zu beraten. Eine
genetische Beratung gemaB GenDG umfasst eine
Aufkladrung der Patienten Uber Zweck, Art, Umfang
und Aussagekraft der gewlnschten Untersuchung.

Die meisten vorgeburtlichen Untersuchungen fuh-
ren zu einem unauffélligen Ergebnis, was zum Abbau
von Angsten und zu einem ungestérten Schwanger-
schaftsverlauf beitragt. Zeigen sich jedoch bei einer
Untersuchung Auffalligkeiten, fihrt das nicht selten zu
einer Konfliktsituation, mit starker Verunsicherung. In
diesen Situationen kann eine zusatzliche psycho-
soziale Beratung sehr hilfreich sein. Ihr Arzt wird Sie
auch dartber genau informieren.

Das Praxis-Team wulnscht Ihnen eine sorgenfreie und
komplikationslose Schwangerschaft.
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