
Už viac ako 2 800 000 testov 

uskutočnených na celom svete.

Metóda validovaná v štúdii 

zahŕňajúcej takmer 

147 000 tehotenstiev.

ZRKADLO VÁŠHO 

DIEŤATKA

Informácia slúži iba kvalifi kovaným zdravotným pracovníkom.

Informácia nenahrádza kvalifi kované medicínske poradenstvo 

a je určená ako referencia. NIFTY® a NIFTY® pro test vyšetruje genetické 

poruchy uvedené v panele (ako si ich zvolí pacientka).

Cieľom NIFTY® a NIFTY® pro testu je identifi kácia tehotenstiev s vyššou 

pravdepodobnosťou genetického ochorenia. Ak je vo výsledkovej správe 

uvedené vysoké riziko, je nutné ďalšie diagnostické testovanie pre fi nálne 

potvrdenie diagnózy kvalifi kovaným zdravotným pracovníkom.

Akýkoľvek liečebný postup by mal byť odporúčaný a poskytovaný 

iba kvalifi kovaným zdravotným pracovníkom.

BGI odporúča, aby bolo pacientke pred podstúpením akýchkoľvek 

genetických testov poskytnuté genetické poradenstvo a taktiež 

pri interpretovaní výsledku testu.

Presnosť genetického testovania môžu ovplyvniť niektoré klinické faktory. 

Výsledky testu by sa preto mali interpretovať v ich kontexte a v kontexte 

rodinnej anamnézy. Pred samotným testovaním je nutné prečítať a pod-

písať informovaný súhlas.

Kontaktujte nás: 

nifty@zentya.sk
www.zentya.sk

Zentya, a.s.

Grösslingova 4, 811 09 Bratislava

Telefón: +421 915 918 257



Čo je NIPT (ne-invazívny prenatálny test)?

V priebehu poslednej dekády nám vývoj v genetike a enormné inovácie genetických technológíí 

zlepšili schopnosť porozumieť ochoreniam, určiť diagnózu a poskytnúť efektívnu liečbu.

Transformácia sveta prenatálneho testovania, príchod nového neinvazívneho prenatálneho 

testovania založeného na DNA priniesol vysoko presné skríningové stratégie pre fetálne 

aneuploídie. Na NIPT je potrebná skúmavka krvi tehotnej matky, z ktorej sa analyzuje voľná 

fetálna DNA na určenie prítomnosti chromozomálnej poruchy, ako napr. Downov syndróm, 

Edwardsov syndróm alebo Patau syndróm.

Voľná DNA a voľná fetálna DNA

Fragmenty voľnej DNA (cfDNA) sú krátke úlomky DNA, ktoré cirkulujú v krvi. Počas tehotenstva 

sú v krvnom obehu matky prítomné fragmenty voľnej DNA (cfDNA) pochádzajúce od matky, ako 

aj od plodu. Voľná fetálna DNA (cff  DNA) je prítomná v celkovej voľnej DNA (cfDNA) v materskej 

plazme iba v malom množstve, čo predstavuje závažný technický problém pre niektoré detekčné 

metódy neinvazívneho prenatálneho testovania.

Prečo NIPT?

V súčasnosti je k dispozícii veľa druhov prenatálneho skríningu. Nevýhodou tradičných 

skríningových metód je však ich nízka presnosť a vyššia miera falošnej pozitivity v porovnaní 

s neinvazívnym prenatálnym testovaním. Invazívne diagnostické metódy, ako je napríklad 

amniocentéza alebo odber choriových klkov (CVS), sú presné, ale nesú so sebou 1-2 % riziko 

spontánneho potratu.

POROVNANIE MIERY ZÁCHYTNOSTI TESTU NIFTY® 
A TRADIČNÝCH SKRÍNINGOVÝCH METÓD

Miera detekcie

Porovnanie miery falošnej pozitivity (FPR) 

testu NIFTY® a tradičných skríningových 

metód

Dostupný od 10. týždňa > 99 % *

> 96 %

< 0,05 %*

< 4 %

< 7 %

< 10 %

< 9 %

> 88 %

> 81 %

> 80 %

Integrovaný skríning

Integrovaný skríning

Integrovaný biochemický 

skríning

Integrovaný biochemický 

skríning

Quadruple test

Quadruple test

Skríning v 1. Trimestri

Skríning v 1. Trimestri

*Non-Invasive Prenatal Testing For Trisomy 21, 18 and 13 

– Clinical Experience from 146,958 Pregnancies, 

Wei Wang et al, Journal of Ultrasound 

in Obstetrics and Gynecology
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Základné informácie o teste NIFTY® a NIFTY® pro

NIFTY® test (Non-Invasive Fetal TrisomY test) bol prvým NIPT-om. Do klinického testovania 

vstúpil v roku 2010 a poskytoval testovanie troch najčastejších trizómií, určenie pohlavia dieťaťa, 

testovanie aneuploídií pohlavných chromozómov a mikrodelečných syndrómov. S cieľom 

poskytnúť matkám čo najrozsiahlejšiu informáciu, bol koncom marca 2018 dokončený upgrade, 

ktorý NIFTY® pro testu umožňuje testovať všetky numerické chromozomálne aneuploídie a 84 

mikrodelečných/duplikačných syndrómov so zvýšením veľkosti analyzovaných dát až 

štvornásobne. Do dneška bolo vykonaných celosvetovo vyše 2,800,000 NIFTY® testov.

METODOLÓGIA NIFTY®
NIFTY® test funguje na princípe izolácie cfDNA (materskej aj fetálnej) z krvnej vzorky. Následne sa 

vykonáva celogenómové sekvenovanie s nízkym pokrytím za použitia technológie sekvenovania 

ďalšej generácie (NGS – next generation sequencing). Unikátne čítania každého chromozómu sú 

kalkulované a porovnávané s optimálnou referenčnou vzorkou. Dáta sa analyzujú bioinformačnými 

algoritmami vyvinutými spoločnosťou BGI a následne sa určuje skóre rizika testovaného ochorenia. 

Na identifi káciu pohlavia sa používa molekulárne testovanie fungujúce na princípe detekcie 

chromozómu Y.

Základné informácie o genetických ochoreniach 

testovaných NIFTY® a NIFTY® pro

TRIZÓMIE
Trizómia je typ aneuploídie, pri ktorej sa v niektorom páre chromozómov nachádza jeden chromozóm 

navyše. Trizómia 21 (Downov syndróm), trizómia 18 (Edwardsov syndróm) a trizómia 13 (Patauov 

syndróm) sú tri najčastejšie autozomálne chromozomálne aberácie prítomné po narodení 

dieťaťa. Tieto chromozomálne ochorenia sú spôsobené prítomnosťou jednej kópie navyše 

alebo parciálnou kópiou chromozómov 21, 18 alebo 13. Tento ďalší genetický materiál môže 

mať za následok dysmorfné črty, vrodené malformácie a rôzny stupeň zníženia inteligencie.

DELEČNÉ / DUPLIKAČNÉ SYNDRÓMY
Delečné / duplikačné syndrómy sú defi nované ako skupina klinicky rozpoznateľných porúch, 

charakteristických stratou / duplikáciou malej časti chromozómu. Veľkosť a pozícia delécie / 

duplikácie určuje, ktoré klinické znaky sa prejavia a ako závažné budú. Klinické prejavy delécií / 

duplikácií môžu zahŕňať oneskorený vývin a zníženie inteligencie, rozdiely rastu, problémy 

so správaním, ťažkosti s prijímaním potravy, nízky svalový tonus, záchvaty, dysmorfné črty 

a malformácie rôzneho stupňa. Prevalencia týchto ochorení je v rozmedzí 1/4000 až 1/200 000. 

U žien pod 40 rokov je pravdepodobnosť výskytu delečného syndrómu vyššia ako výskyt 

Downovho syndrómu.

ANEUPLOÍDIE POHLAVNÝCH CHROMOZÓMOV
Aneuploídie pohlavných chromozómov sú defi nované ako numerické aberácie chromozómu 

X alebo chromozómu Y, ktoré vzniknú pridaním alebo stratou celého chromozómu X alebo Y. 

Hoci väčšina prípadov zmeny počtu pohlavných chromozómov má mierne prejavy, bez zníženia 

inteligencie, niektoré aneuploídie sa vyznačujú typickým fenotypom, ktorý môže zahŕňať telesné 

odchýlky, poruchy učenia a neplodnosť.

U žien pod 40 rokov je riziko výskytu mikrodelécie vyššie ako Downov syndróm

Downov syndrómMikrodelécie

Vek matky20 25 403530

1/10

1/100

1/1 000

1/10 000



PREHĽAD TESTOV

Testované ochorenia NIFTY NIFTY pro

Trizómia 21

Trizómia 18

Trizómia 13

Trizómia 9

Trizómia 16

Trizómia 22

Monozómia X (Turnerov syndróm)

XXY (Klinefelterov syndróm)

XXX (Triple-X)

XYY

Určnie pohlavia (nepovinné)

22q11.2 delécia/Di George syndróm

Veľkosť dát 6M

Presnosť testu variácií počtu kópií (CNV) úzko súvisí s veľkosťou dát testovanej vzorky. 

Pri veľkosti dát 25M je miera detekcie pre mikrodelécie / duplikácie až 95%. 

(Zdroj BGI interné dáta) 

Veľkosť dát 25M

Validácia

NIFTY® test bol validovaný v celosvetovo najväčšej štúdii s 146 958 tehotenstvami, 

kde sa overovala jeho presnosť.

Trizómie TP Senzitivita Špecifi cita PPV NPV

T21

T18

T13

720

167

22

99,17 %

98,24 %

100 %

99,95 %

99,95 %

99,96 %

97,58 %

97,67 %

83,33 %

99,99 %

100 %

100 %



Postup pri testovaní

Čo obsahuje výsledková správa NIFTY® a NIFTY® pro?

Obvykle je výsledková správa NIFTY® a NIFTY® pro k dispozícii za 5 až 10 kalendárnych dní po 

doručení vzorky do laboratória.

Správa vám povie, aká je pravdepodobnosť, že bábätko je postihnuté trizómiou 21, trizómiou 18, 

trizómiou 13 a či je riziko vysoké alebo nízke pri trizómiách 9, 16, 22 a aneuploídiách pohlavných 

chromozómov. Ostatné nálezy vrátane mikrodelečných/duplikačných syndrómov a iných 

aneuploídií chromozómov budú uvedené iba v prípade, že sa objavia. Tak ako pri iných 

skríningových testoch, NIFTY® a NIFTY® pro nie sú diagnostické postupy.

Poskytnúť predtestové 

genetické poradenstvo 

a zaistiť informovaný 

súhlas pacientky 

na testovanie.

Zabezbečiť vyzdvihnutie 

vzorky kuriérom.

Informovať pacientku 

o tlačive so žiadankou 

a informovaným súhlasom 

s testom NIFTY® a zaistiť ich 

vyplnenie.

Poslať informovaný súhlas 

a žiadanku spolu 

so vzorkou krvi 

do laboratória BGI.

Odobrať vzorku krvi.

Doručenie výsledkovej 

správy do 10 dní.

Poslať sken/foto 

vyplnenej žiadanky 

na nifty@zentya.sk

V prípade potreby 

poskytnúť genetické 

poradenstvo a poučenie 

o liekoch.

3.

7.

4.

8.

2.

6.

1.

5.

Rozsiahlosť poskytovaných informácií

Detegovaná oblasť Ochorenie Prevalencia

4p16.3

7q11.23

15q11.2

17p13.3

17p11.2

22q11.21

1p36

1/50,000

1/7,500-1/20,000

1/10,000-1/25,000

1/100,000

1/15,000-1/25,000

1/4,000

1/5,000-1/10,000

Wolf-Hirschhorn syndróm

Williams beuren syndróm

Prader-Willi/Angelman syndróm

Miller-Dieker syndróm

Smith-Magenis syndróm

DiGeorge syndróm

1p36 delečný syndróm

Bezpečný
Neinvazívny test bez rizika spontánneho potratu.

Jednoduchý
Na vyšetrenie stačí iba 10ml vzorka krvi matky 

už v 10. týždni tehotenstva.

Spoľahlivý
Doteraz sa vykonalo vyše 2 800 000 testovaní 

NIFTY® vo viac ako 80 krajinách.

Komplexný
Možnosť skríningu 

94 genetických ochorení.



NIFTY má publikovaných 40 vedeckých prác:

METODOLÓGIA
1. Chiu RW, et al. Non-invasive prenatal assessment of trisomy 21 by multiplexed maternal plasma DNA 

sequencing: largescale validity study. BMJ. 2011; 342:c7401, doi:10.1136/bmj.c7401.

2. Chen EZ, et al. Non-invasive prenatal diagnosis of fetal trisomy 18 and trisomy 13 by maternal plasma 

DNA sequencing. PLoS One. 2011;6(7):e21791. doi:10.1371/journal.pone.0021791.

3. Dan S, et al. Prenatal detection of aneuploidy and imbalanced chromosomal arrangements by massively 
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4. Fuman Jiang, et al. Non-invasive Fetal Trisomy (NIFTY) test: an advanced non-invasive prenatal diagnosis 
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5. Yuan Y, et al. Feasibility study of semiconductor sequencing for noninvasive prenatal detection of fetal 

aneuploidy. Clin Chem. 2013 May; 59(5):846-9.

6. Chen S, et al. A method for noninvasive detection of fetal large deletions/duplications by low coverage 

massively parallel sequencing. Prenat Diagn. 2013 Jun;33(6):584-90.

KLINICKÁ VALIDÁCIA
7. Lau TK, et al. Non-invasive prenatal diagnosis of common fetal chromosomal aneuploidies by maternal 
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8. Dan S, et al. Clinical application of massively parallel sequencing-based prenatal noninvasive fetal 

trisomy test for trisomies 21 and 18 in 11,105 pregnancies with mixed risk factors. Prenat Diagn. 2012 

Dec;32(13):1225-32.

9. Lau TK, et al. Clinical utility of non-invasive fetal trisomy (NIFTY) test--early experience. J Matern Fetal 

Neonatal Med. 2012 Oct;25(10):1856-9.

10. Lau TK, et al. Non-invasive prenatal screening of fetal sex chromosomal abnormalities: perspective 

of pregnant women. J Maternal Fetal Neonatal Med. 2012 Dec;25(12):2616-9.

11. Lau TK, Cheung SW, Lo PS, et al. Non-invasive prenatal testing for fetal chromsomal abnormalities by 

low-coverage whole-genome sequencing of maternal plasma DNA: review of 1982 consecutive cases 

in a single center. Ultrasound Obstet Gynecol. 2014 Mar;43(3):254-64

12. Yao H, Jiang F, Hu H, et al., Detection of Fetal Sex Chromosome Aneuploidy by Massively Parallel 

Sequencing of Maternal Plasma DNA: Initial Experience in a Chinese Hospital. Ultrasound Obstet Gynecol. 

2014 Mar 10. doi: 10.1002/uog.13361. [Epub ahead of print]

13. Zhou Q, Pan L, Chen S, et al. Clinical application of noninvasive prenatal testing for the detection of triso-

mies 21, 18, and 13: a hospital experience. Prenat Diagn. 2014 Jun 4. doi: 10.1002/pd.4428. [Epub ahead of print]

PUBLIKÁCIE S DVOJIČKAMI
14. Huang X, et al. Non-invasive prenatal screening of fetal Down syndrome by maternal plasma DNA sequencing in 

twinpregnancies. J Matern Fetal Neonatal Med. 2013 Mar;26(4):434-7.

15. Jing Zheng. et al. Eective Non-invasive Zygosity Determination by Maternal Plasma Target Region 

Sequencing. PLOS ONE. 2013: 8 (6) :e65050

Spoločnosť BGI bola založená v roku 1999 ako nezisková výskumná organizácia s cieľom podporovať

„Projekt ľudského genómu” (angl. Human Genome Project). V priebehu rokov sa spoločnosť BGI stala 

nadnárodnou spoločnosťou pôsobiacou v oblasti genomiky, s významnými prevádzkami v celom svete, 

vrátane laboratórií sekvenčných analýz so sídlom v USA, Európe, Hongkongu a Číne.

Spoločnosť BGI ponúka široké portfólio produktov genetického testovania závažných ochorení, čím

umožní poskytovateľom zdravotnej starostlivosti a pacientom na celom svete využívať prísľub zdravotnej 

starostlivosti založenej na genomike. Služby a riešenia spoločnosti BGI sú dostupné vo viac ako 80 krajinách 

na celom svete.

Grösslingova 4, 811 09 Bratislava

Telefón: +421 915 918 257

nifty@zentya.sk

www.zentya.sk


