Neinvazivne prenatdlne genetické vysetrenie aneuploidii
chromozémov plodu z krvi matky pre jednoplodové tehotenstvo

Metéda:
Barcod: ID pacientky: Meno pacientky:
Pravdepod.datum pérodu: Vek: Gest.vek podl'a USG:
35 15. tyZden gravidity

Odosielajuci lekar:

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

NIFTY test je zaloZeny na izoldcii volne cirkulujocej DNA,( t.j. DNA plodu a DNA matky) zo
vzorky krvi matky. DNA je ndsledne podrobend celogenémovému sekvenovaniu s nizkou
hibkou krytia a technolégiou sekvenovania novej generdcie (NGS). Citania kaZzdého
chromozému s0 matematicky spracované a porovnané s optimdlnou kontrolnou referenénou
vzorkou. Ddata s0 analyzované pomocou autorského BGI bioinformatického algoritmu.
Vysledkom je rizikové skére, ktoré je stanovené pre dané podmienky testu. Vysledok testu musi
byt vidy zhodnoteny a posideny kvalifikovanym zdravotnickym odbornikom. Dalsie
informdcie tykajice sa podrobnych informdcii o teste sa nachddzaijo na www.niftytest.com.

Vysledky testovania vzorky:

TRIZOMIE PRAVDEPODOBNOST RIZIKO
Trizémia21 1/1950164323 nizke
Trizémia 18 1/7633271000 nizke
Trizémia 13 1/2094121674 nizke
Percento fetalnej cDNA: 13,75 %

Senzitivita testu: 99,12 %

TRIZOMIA VYSLEDOK

Trizémia 9 nedetegovand

Trizémia 16 nedetegovand

14. méj 2018



Trizémia 22 hedetegovand

Aneuploidie pohlavnych VYSLEDOK INTERPRETACIA
chromozémov

X0 nedetegovand

XXY nedetegovand

XXX nedetegovand

XYY nedetegovand

Deleéné / duplikaéné syndrémy

Nedetegované. Rozsah vid' prilohal

Ndhodné nalezy

Aneuploidia inych chromozémov: nedetegované

Chromozémé delécie /duplikécie: del(3p26.3-p26.1,8.45M)

Sledované poruchy Senzitivita testu
Aneuploidie pohlavnych chromozémov 95%

(X0, XXY, XXX, XYY)

Deleéné/duplikaéné syndrémy neuvedené
Trizémie autozomov neuvedené
(9,16,22)

Ndahodné ndlezy neuvedené




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

Pohlavie plodu muZské
Senzitivita testu 98 %
Upozornenia:

NIFTY test nie je diagnosticky test, preto jeho vysledok mdZe byt v uréitych pripadoch aj falosne
pozitivny, resp. falo$ne negativny. Vysledky majo len informaény charakter.

2. Potencidlnou pri¢inou nepresnosti testu mdze byt mozaicizmus matky, plodu alebo placenty, nizka
frakcia fetdlnej DNA, transfizia krvi, transplantdcia orgdnov a lieéba kmenovymi bunkami.

3. Pri testovani sa predpokladd, Ze vzorka krvi aj DNA patri danému pacientovi tak, ako to je
uvedené, preto vysledky testu sa vzt'ahujo na dand analyzovand vzorku.

4. Vysledky testu musia byt vZdy interpretované kvalifikovanym zdravotnickym odbornikom v kontexte
d'alich klinickych a/alebo rodinnych informdcii pacienta. Vysledky by mali byt odkonzultované
a schvdlené genetikom.

5. Vysledky testu nevyluéujd mozZnost inych abnormalit testovanych chromozémov a/alebo inych
genetickych alebo vrodenych porich.

6.Pohlavie sa stanovuje len na zdklade vyZiadania vo formuldri a sthlase o poskytnuti tejto informdcie.
BGI nenesie Ziadnu klinick zodpovednost za falo$ne pozitivny, resp. falosne negativny vysledok
stanoveného pohlavia.

Percento fetdlnej DNA je mozné stanovit' len pri tehotenstve s jednym plodom.

Komentar:

PGD z volnej DNA plodu z krvi matky bola vykonand u 35 rocnej pacientky v 15.
gestacnom tyzdni. NIFTY testom sa ako ndhodny ndlez zistila mikrodelécia chromzémovej
oblasti 3p26.3-p26.1. Nedokdzala sa trizémia chromozémov 21, 18 a 13, ani trizémia
chromozémov 9, 16 a 22. U plodu sa nezistili numerické zmeny gonozémového
komplementu (X0, XXY, XXX, XYY), ani najéastejsie klinicky relevantné delécie /duplikdcie
(straty a zmnoZenie &asti) chromozémov. Pohlavie plodu je muZské. Vysetrenie bolo
vykonané

Zaver:

U plodu muzského pohlavia metédou NIFTY sa ako ndhodny ndlez zistila mikrodelécia
chromozémovej oblasti 3p26.3-p26.1. Tento ndlez je potrebné konzultovat na
regiondlnom genetickom pracovisku a konfirmovat’ metédou komparativne] genémovej
hybridizacie z buniek plodovej vody.

Tel. kontakt:






