Neinvazivne prenatalne genetické vysSetrenie aneuploidii

chromozémov plodu z krvi matky pre jednoplodové
tehotenstvo

Barcod: ID pacientky: Meno pacientky:
Pravdepod.ddtum pérodu: Ddatum narodenia: Gest.vek podl'a USG:
Odosielajici lekar: ID pacienta: Podmienky transportu:

Pri izbovej teplote

Materidl: Odber: Dd&tum prijatia:
krv

Metoda:

NIFTYPRO test je zaloZzeny na izoléacii volne cirkulujucej DNA,( t.j. DNA plodu a DNA
matky) zo vzorky krvi matky. DNA je nasledne podrobena celogendmovému sekvenovaniu
s nizkou hibkou krytia a technoldgiou sekvenovania novej generacie (NGS). Citania kazdého
chromozoému st matematicky spracované a porovnané s optimalnou kontrolnou referencnou
vzorkou. Data su analyzované pomocou autorského BGI bioinformatického algoritmu.
Vysledkom je rizikové skore, ktoré je stanovené pre dané podmienky testu. Vysledok testu
musi byt vzdy zhodnoteny a posudeny kvalifikovanym zdravotnickym odbornikom. Dalsie
informacie tykajuce sa podrobnych informacii o teste sa nachadzaji na www.niftypro.sk.

Vysledky testovania vzorky:

TRIZOMIE PRAVDEPODOBNOST RIZIKO
Trizémia 21 1/1805366789 nizke
Trizémia 18 1/2569411023 nizke
Trizémia 13 1/8742563394 nizke
Percento fetdlnej cDNA: 7,01%
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TRIZOMIA VYSLEDOK
Trizémia 9 nedetegované
Trizémia 16 nedetegované
Trizémia 22 nedetegované
Aneuploidie pohlavnych VYSLEDOK INTERPRETACIA
chromozémov
X0 nedetegované
XXY nedetegované
XXX nedetegované
XYY nedetegované

Deleéné / duplikaéné syndromy
nedetegované

Ndahodné nalezy

Aneuploidia inych chromozémov: nedetegované

Chromozémé delécie/duplikdcie: nedetegované
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Informacia o pohlavi.

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

Pohlavie plodu zenské
Senzitivita testu 99,53%

Upozornenia:

NIFTYPRO test nie je diagnosticky test, preto jeho vysledok moze byt v urcitych pripadoch aj falosne
pozitivny, resp. falos$ne negativny. Vysledky maju len informacny charakter.

2. Potencialnou pri¢inou nepresnosti testu méze 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 vztahuji na danti analyzovanu vzorku.

4. Vysledky testu musia byt vzdy interpretované kvalifikovanym zdravotnickym odbornikom
v kontexte d’al§ich 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 poruch.

6.Pohlavie sa stanovuje len na zaklade vyziadania vo formulari a sthlase o poskytnuti tejto
informacie. BGI nenesie ziadnu klinicka zodpovednost’ za falo$ne pozitivny, resp. faloSne negativny
vysledok stanoveného pohlavia.

Percento fetdlnej DNA je mozné stanovit’ len pri tehotenstve s jednym plodom.
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Komentar:

PGD z vol'nej DNA plodu z krvi matky bola vykonané u 37 ro¢nej pacientky v 12
gestatnom tyzdni. NIFTYPRO testom sa nedokézala trizoémia chromozémov 21, 18 a 13,
ani trizomia chromozoémov 9, 16 a 22. U plodu sa nezistili numerické zmeny
gonozdémového komplementu (X0, XXY, XXX, XYY), ani delécie (straty Casti)
chromozomov. Pohlavie plodu je Zenské. Vysetrenie bolo vykonané 19.8.2018.

Zaver: U plodu Zenského pohlavia sa nedokazali patologické zmeny zistiteI'né
metddou NIFTYPRO v uvedenom rozsahu a v uvedenej spol’ahlivosti testu.

Tel.kontakt:

datum: 13.december 2018 www.zentya.sk



