Neinvazivne prenatalne genetické vysetrenie aneuploidii
chromozémov plodu z krvi matky pre dvojplodové
tehotenstvo

Barcod: ID pacientky: Meno pacientky:

Pravdepod.datum porodu: Vek: Gest.vek podla USG:
27

Odosielajtci lekar:

Material: Odber: Podmienky transportu:
krv Pri izbovej teplote
Metoda:

NIFTY test je zaloZeny na izolacii vol'ne cirkulujiicej DNA,( t.j. DNA plodu a DNA matky)
zo vzorky krvi matky. DNA je nésledne podrobena celogendémovému sekvenovaniu s nizkou
hibkou krytia a technoldgiou sekvenovania novej genericie (NGS). Citania kazdého
chromozému su matematicky spracované a porovnané s optimalnou kontrolnou referencnou
vzorkou. Data st analyzované pomocou autorského BGI bioinformatického algoritmu.
Vysledkom je rizikové skore, ktoré je stanovené pre dané podmienky testu. Vysledok testu
musi byt vzdy zhodnoteny a posadeny kvalifikovanym zdravotnickym odbornikom. Dalgie
informacie tykajuce sa podrobnych informacii o teste sa nachadzaju na www.niftytest.com.

Vysledky testovania vzorky:

TRIZOMIE RIZIKO
Trizomia21l nizke
TrizdOmia 18 nizke
Trizomia 13 nizke

Senzitivita testu: 99,12%
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Prenatalne genetické testovanie: detekcia Y chromozému
pri viacplodovom tehotenstve

Metdda.
Test je zalozeny na izolacii vol'ne cirkulujicej DNA,( t.j. DNA plodu a DNA matky) zo
vzorky krvi matky, po ktorej nasleduje molekuldrne genetické testovanie.

Y-chromozom nedetegovany

Vysledok "detegovany" znamena, ze aspon jeden plod z dvojCiat je muzského
pohlavia. Vysledok "nedetegovany" znamena, Ze ani jeden z plodov nie je muzského
pohlavia.

Upozornenia:

NIFTY test nie je diagnosticky test, preto jeho vysledok moze byt v uréitych pripadoch aj falosne
pozitivny, resp. faloSne negativny. Vysledky maji len informacny charakter.

2. Potencialnou pri¢inou nepresnosti testu moéze byt mozaicizmus matky, plodu alebo placenty, nizka
frakcia fetalnej DNA, transfuzia krvi, transplantacia organov a liecba kmenovymi bunkami.

3. Pri testovani sa predpoklada, Ze vzorka krvi aj DNA patri danému pacientovi tak, ako to je uvedené,
preto vysledky testu sa vzt'ahujil na danu analyzovanu vzorku.

4. Vysledky testu musia byt vzdy interpretované kvalifikovanym zdravotnickym odbornikom
v kontexte d’alSich klinickych a/alebo rodinnych informacii pacienta. Vysledky by mali byt
odkonzultované a schvalené genetikom.

5. Vysledky testu nevylucuju moznost inych abnormalit testovanych chromozémov a/alebo inych
genetickych alebo vrodenych portch.

6.Ak je vysledok “nizke riziko” je 99% pravdepodobnost’ nizkeho rizika vyskytu T21, T13 a T18 pre
oba plody. Vysledok “ vysoké riziko” naznacuje, ze asponi u jedného z plodov je vysoké riziko pre
T21,T13 a T18 a je potrebny d’alsi diagnosticky test pre oba plody. Vysledok “vysoké riziko” by sa
nemal povazovat’ za diagnostické zistenie, ale vySetrenie je nutné doplnit’ d’alsimi metodami.
7.Presnost’  vysledku pri viacplodovych tehotenstvach moéze ovplyvnit syndrom” miznticeho
dvojcata”.
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Komentar:

PGD z volnej DNA plodu z krvi matky bola vykonana u27 rocCnej pacientky
s dvojplodovym tehotenstvom v 18+6 gestatnom tyzdni. NIFTY testom sa u plodov zistilo
nizke riziko trizomie chromozémov 21, 18 al3. Y-chromozém nebol detegovany.
Vysetrenie bolo vykonané

Zaver: U plodov sa nedokézali patologické zmeny zistitelné metdédou NIFTY v uvedenej
spol’ahlivosti testu.

Tel kontakt:

datum: www.zentya.sk





