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KROTKIE WPROWADZENIE

NIFTY by GenePlanet to prosty, bezpieczny i bardzo doktadny nieinwazyjny test prenatalny do wykrywania trisomii 21, 18

i 13, ktérego czutos¢ i swoistos¢ przekracza 99%.

[ewain]
[enain]
[@vein]

Oprocz najczestszych trisomii test obejmuje réwniez inne opcjonalne badania przesiewowe: aneuploidie
chromosomdéw ptici, trisomie (9, 16, 22), zespoty delecji/duplikacji oraz choroby jednogenowe.

Na zyczenie wynik badania NIFTY moze rowniez zawiera¢ informacje o pici dziecka.
Badanie mozna przeprowadzi¢ po 10. tygodniu cigzy.
Do jego wykonania potrzeba 10 ml krwi matki.

Wyniki badania sg gotowe $rednio w ciggu 6-10 dni roboczych.

NIFTY by GenePlanet Premium - najbardziej wszechstronny panel obejmuje:

zespot Downa (trisomia 21), Edwardsa (trisomia 18) i Patau (trisomia 13)

trisomie 9, 16 i 22
xx
aneuploidie chromosomoéw ptciowych GENEPLANET

NIFTY

Non-invasive

92 zespoty delecji/duplikacji
wszystkie inne autosomalne aneuploidie i delecje/duplikacje* <«
202 choroby jednogenowe

informacje o ptci

*W przypadku, gdy pacjentka wybierze przypadkowe wyniki (delecje i duplikacje wieksze niz 5 M par zasad).

Wykonanie testu NIFTY by GenePlanet jest zalecane na zyczenie kazdej kobiecie, niezaleznie od wieku i znanego

wczesniej ryzyka genetycznego.

Badanie jest szczegdlnie zalecane:

 kobietom, ktére byty leczone metoda IVF lub majg nawracajace poronienia w wywiadzie,

 kobietom w wieku 35 lat i starszym,

* jezeli wyniki innych badan przesiewowych w pierwszym trymestrze wskazujg na podwyzszone ryzyko aneuploidii.

NAJLEPSZE STATYSTYKI:

NIFTY by GenePlanet

Masowo réwnolegte
sekwencjonowanie catego

Technologia genomu z wykorzystaniem
technologii nanokulek DNA
Czestos¢ ponownych pobran 2,18%

Wskaznik NoCall

0,
(braku rozpoznania) 0,098%

Rodzaj prébki 1 probdéwka z krwig

(10 ml)
lec;d_I?zt?ia wartosc¢ predykcyjna (PPV) 92,19%
Analiza wszystkich chromosoméw TAK
T21,T18,T13 TAK
T9,T16, T22 TAK
Aneuploidie chromosomoéw TAK

(tylko dla bliZznigt jednojajowych)

ptciowych (X0, XXX, XYY, XXY)

Inne aneuploidie TAK

92

(w tym wszystkie zespoty konkurentéw)

Zespoty delecji/duplikacji

Inne CNV >5 Mbp
Zespot DiGeorge'a (22q11.2) TAK
Triploidia NIE
Wiek cigzowy >10 tygodni
Dawczyni komorki jajowej TAK
Bliznieta TAK

Mozliwo$¢ uwzglednienia nowych

parametrow WYSOKI

NAJLEPSZE DANE LICZBOWE:

Dotychczas na calym Swiecie
przeprowadzono ponad 16 000 000
badan z wykorzystaniem tej samej
technologii stosowanej do badania
NIFTY by GenePlanet.

Konkurent 1

Sekwencjonowanie docelowe:

amplifikuje i sekwencjonuje okreslone
regiony chromosomow ze wstepnie
wybranymi SNP

3,4%

1,61%
2 probéwki z krwig (20 ml)

95,10%
NIE
TAK

NIE
TAK

(dla blizniat jednojajowych i dwujajowych)
NIE
5

(mikrodelecje z wyjatkiem delecji 22q11.2
nie sg dostepne dla bliznigt jednojajowych)

NIE
TAK
TAK

>9 tygodni
TAK

(W przypadku dawczyni komorki jajowej
mozna okresli¢ tylko ryzyko najczestszych
trisomii (T21, T18, T13) i pte¢ ptodu)

TAK

(tylko podstawowe trisomie dla bliznigt
nieidentycznych)

NISKI

¢

Konkurent 2

Technologia mikromacierzy:
do analizy tylko wybranych czesci
chromosoméw

5%
2,25%

1 probéwka z krwig
(10 ml)

80,90%

NIE
TAK
NIE

TAK
(tylko dla bliZznigt jednojajowych)

NIE

1

(delecja 22q11.2 - zesp6t DiGeorge'a)
NIE
TAK
NIE

>10 tygodni

TAK

TAK

(tylko podstawowe trisomie)

NISKI

W regionach obstugiwanych przez

GenePlanet wykonano juz ponad
160 000 testéw NIFTY by GenePlanet.



WIECEJ O NIFTY BY GENEPLANET

Dostrzegalny w ciggu ostatniej dekady rozwoj nauk genetycznych i ogromny postep w technologiach genetycznych zmienity
naszg zdolnos¢ rozumienia choréb, diagnozowania i ich skutecznego leczenia.

Zmieniajac Swiat testow prenatalnych, wraz z pojawieniem sie nowych, nieinwazyjnych testéw prenatalnych opartych
na DNA (NIPT) wprowadzilismy bardzo doktadng strategie badan przesiewowych w kierunku aneuploidii ptodu. Test
NIFTY (Non-Invasive Fetal TrisomY test) byt pierwszym NIPT, ktéry rozpoczat testy kliniczne w 2010 r. i zostat wprowadzony
w Europie w pierwszym kwartale 2013 r.

Dostarczenie mozliwosci przeprowadzenia badan przesiewowych pod katem najczestszych trisomii obecnych przy
urodzeniu (21, 18, 13), a takze mozliwosci testowania aneuploidii chromosoméw ptciowych, trisomii (9, 16, 22),
zespotdéw delecji/duplikacji chromosomoéw, choréb jednogenowych i okreslania pici, zapewnia NIPT znacznie
doktadniejsze oznaczenie istniejacego ryzyka niz tradycyjne procedury przesiewowe.

Do 2024 r. przeprowadzono ponad 16 000 000 testéw NIFTY na catym Swiecie.

MOZLIWOSCI TESTU NIFTY

BASIC/ TWINS
TWINS STANDARD PLUS PRO PREMIUM PRO
NAJCZESTSZE TRISOMIE
Zespot Downa (trisomia 21) J J
Zespot Edwardsa (trisomia 18) J Q/
Zespot Patau (trisomia 13) J J
ANEUPLOIDIE CHROMOSOMOW
PLCIOWYCH

Zespot Turnera (monosomia X)
Zespot Klinefeltera (trisomia XXY)

Zespot potrojnego X (trisomia XXX)

N N N NN

Zespot Jacobsa (zespot XYY)

WSZYSTKIE INNE ANEUPLOIDIE
AUTOSOMALNE

Trisomie chromosomoéw 9, 16, 22

16 innych trisomii*

1866

Pierwsze opisanie
zespotu Downa

1879 1910

Pierwsze Odkrycie, ze
rozréznienie chromosomy

1947

Odkrycie DNA
krazacego w krwi

1953

Identyfikacja
struktury DNA w

1959

Odkrycie trisomii
21 jako przyczyny

chromosomoéw przenosza DNA obwodowej postaci podwaojnej zespotu Downa
helisy
1997
Pierwsze uzycie Wprowadzenie na Odkrycie Pierwszy Wprowadzenie
metodologii NIPT rynek technologii wolnego DNA automatyczny pierwszej generadji

22 monosomie*
DELECJE/DUPLIKACJE

60 zespotow

92 zespoty

Inne mikrodelecje/duplikacje*

CHOROBY JEDNOGENOWE - MONO

202 choroby jednogenowe

WYKRYWANIE PLCI**
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* W przypadku, gdy pacjent wybierze przypadkowe wyniki. Wyniki incydentalne obejmuja wszystkie inne delecje i duplikacje wieksze niz 5 M par zasad. W

NGS ptodowego we krwi sekwencjoner technologii
obwodowe] matki sekwencjonowania
Pierwsze Dodanie do Badanie walidacyjne Transfer Przekroczono
badania nad NIFTY opcji z udziatem prawie technologii 16 000 000
testami NIPT badania delecji 147 000 cigz wykonanych
chromosomowych testow NIFTY

@ Odkrycia genetyczne

Rozwdj inzynierii genetycznej

Informacje o NIFTY/NIPT

przypadku pakietu Pro zgtaszane sg 92 zespoty powyzej 3 M par zasad.
** Wykrywanie chromosomu Y dla cigz blizniaczych.

Pakiety rozszerzone
Wszystkie pakiety NIFTY by GenePlanet mozna rozszerzy¢ o dodatkowe analizy, ktére s wykonywane z tej samej prébki
krwi.

CF & SMA Carrier

Test CF & SMA Carrier to test przesiewowy na nosicielstwo, ktéry sprawdza, czy pacjent jest nosicielem okreslonych
wariantéw genetycznych mukowiscydozy lub rdzeniowego zaniku miesni. Sg to recesywne zaburzenia dziedziczne, ktére
moga zostac przekazane ptodowi, jesli oboje rodzice sg nosicielami patogennego wariantu tego samego genu.

NIPT Rh
NIPT Rh jest testem przesiewowym dla pacjentek RhD-ujemnych. Sprawdza on status RhD ptodu juz w 10 tygodniu cigzy.
Jesli test NIPT Rh wykaze brak ryzyka, pacjentka moze uniknac leczenia profilaktyka anty-D. Jesli jednak test wykaze ryzyko,

informacja ta jest niezbedna do skutecznego prowadzenia cigzy i podjecia odpowiednich srodkéw ostroznosci.
v



WIECE) O GENEPLANET DOSKONALA OBSLtUGA NIPT

Jestesmy globalnym dostawcg innowacyjnych rozwigzan opartych na prewencyjnych testach genetycznych. GenePlanet to nie tylko firma. To zaangazowany zesp6t ludzi, ktérym zalezy na oferowaniu Tobie i Twoim pacjentkom
najlepszej opieki!

Obecna w Nasze wiasne
na rynku. firma. Laboratorium z Ponad 10 lat Zaufato nam ponad Badanie NIFTY by
20 narodowosdi. na calym swiecie. siedziba w UE 2 doswiadczenia 2500 partneréw NIPT. GenePlanet jest dostepne
w badaniach NIPT. w ponad 20 krajach na

catym Swiecie.

NASZE LABORATORIUM NGS W EUROPIE

GenePlanet posiada wtasne laboratorium sekwencjonowania nastepnej generacji w Europie. Wszystkie nasze analizy
wykonywane sg zgodnie z najsurowszymi standardami i wytycznymi, ze szczegdlnym uwzglednieniem procedur
laboratoryjnych i bezpieczenstwa danych.

CO OBEJMUJE USLUGA GENEPLANET

Sprawdzona technologia Zawiera materiaty do pobrania prébki i przewodnik dotyczgcy nadania przesytki optacone;j.

Obiekty zgodne z normami ISO Zajmujemy sie logistyka i obstugg kosztéw, a takze pomagamy Ci w catym procesie.

Rygorystyczna kontrola jakosci W przypadku uzyskania wynikéw wysokiego ryzyka w badaniu NIFTY by GenePlanet pokrywamy koszt badania

potwierdzajgcego.

Certyfikowany i wykwalifikowany
personel laboratoryjny W przypadku uzyskania wyniku wysokiego ryzyka oferujemy pacjentkom bezptatng konsultacje ze specjalistg

genetykiem.

Zgodnos¢ z RODO
Zapewniamy Ci dostep do platformy opracowanej do przekazywania wynikéw badan oraz do przechowywania

informacji i zarzadzania nimi.

Zapewniamy potrzebne materiaty promocyjne.



METODOLOGIA NIFTY BY GENEPLANET

WOLNE DNA | WOLNE PLODOWE DNA

Wolne fragmenty DNA (cfDNA) sg krétkimi fragmentami DNA, ktére mozna znalezé¢ we krwi. W trakcie cigzy,
fragmenty cfDNA pochodzace zaréwno od matki jak i ptodu sg obecne we krwi obwodowej matki. Wolne fragmenty
ptodowego DNA (cffDNA) stanowig jednak niewielki odsetek catego wolnego cfDNA w plazmie matki, co stanowi znaczacy

problem technologiczny dla niektérych metod wykrywania NIPT.

JAK DZIALA NIFTY BY GENEPLANET?

Test NIFTY wymaga pobrania 10 ml prébki krwi matki. cffDNA we krwi
matki jest nastepnie analizowane w celu wykrycia nieprawidtowosci
chromosomalnych ptodu. Jesli wystepuje aneuploidia, wykrywane sa mate
nadmiary lub deficyty w analizowanym chromosomie.

NIFTY by GenePlanet skutecznie rozwigzuje trudno$¢w pomiarze niewielkich przyrostow badz spadkéw stezenia okreslonego
chromosomu w DNA poprzez zastosowanie technologii masowego rownolegtego sekwencjonowania (MPS). Oznacza to,
ze NIFTY sekwencjonuje miliony fragmentéw DNA zaréwno ptodu, jak i matki z kazdej probki. Wykorzystujac technologie
sekwencjonowania catego genomu i cztery rézne zastrzezone analizy danych bioinformatycznych, test NIFTY jest w stanie
analizowac¢ dane w calym genomie i poréwnywaé chromosomy w badanej prébce do prébki z prawidtowa iloscia
chromosomoéw, aby doktadnie okresli¢ obecno$¢ anomalii genetycznych.

W przeciwienstwie do metod ,sekwencjonowania celowanego” stosowanych w niektérych innych badaniach NIPT metoda
stosowana w badaniu NIFTY by GenePlanet pozwala na uzyskanie wiekszej liczby opcji badania, w tym m.in. pod katem
wszystkich trisomii autosomalnych i monosomii, aneuploidii chromosomoéw ptciowych, a takze zespotéw delecji i duplikac;ji

o wielkosci przekraczajacej 3 min par zasad.

BADANIE WALIDACY)JNE

WALIDACJA TECHNOLOGII NIFTY BY GENEPLANET NA DUZA SKALE

Nasza technologia NIFTY by GenePlanet zostata zweryfikowana w ramach najwiekszego dotychczas badania na
Swiecie dotyczacego skutecznosci klinicznej NIPT: Zhang H. et al.: Non-Invasive Prenatal Testing for Trisomy 21, 18 and 13
- Clinical Experience from 146,958 Pregnancies, Journal of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology.

Wyniki badan na podstawie 112 669 kobiet w cigzy ze znanym wynikiem klinicznym:

TRISOMIA TP* CZut0osSC SWOISTOSC PPV* NPV*
T21 720 99,17% 99,95% 92,19% 99,99%
T18 167 98,24% 99,95% 76,61% 100%
T13 22 >99,99% 99,96% 32,84% 100%

TOTAL 909 99,02% 99,86% 85,27% 99,99%

*TP - Wyniki prawdziwie pozytywne, PPV - Wartos¢ predykcyjna dodatnia, NPV - Negatywna wartosc predykcyjna

Prébki pobierano migdzy styczniem 2011 r. a sierpniem 2013 r. Badanie opublikowano w Ultrasound in Obstetrics and

Gynecology.

Wszyscy Liczba zakwalifikowanych Prébki ze znanym Netgatglwslyl:_lvgnik

uczestnicy: prébek: wynikiem klinicznym: 1ef1 : 603'

147 314 146 958 112 669

. : lani . Poz n nik

Niezakwalifikowane probki: 211 Nieznany wynik Okreslenie kariotypu té/gL\:VN)l/FV_\rle:

Niepowodzenie testu: 145 kliniczny: 34 289 albo kontynuacja 1066
Poziom czutosci T21 Poziom czutos$ci T18 Poziom czutos$ci T13
Zespot Downa Zesp6t Edwardsa Zespo6t Patau
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WSKAZANIA

Aby zdecydowac sie na test NIFTY, ciezarna powinna otrzymac wyczerpujace informacje dotyczace nieinwazyjnych badan
prenatalnych i obiektywne porady na temat genetyki cztowieka od wykwalifikowanego pracownika stuzby zdrowia. Test
NIFTY by GenePlanet jest dostepny od 10 tygodnia cigzy.

» Wiek matki w momencie porodu wynosi¢ bedzie 35 lat lub wiecej (w przypadku zaawansowanego wieku ojca - wybierz
NIFTY Premium).

* Istniejg przeciwwskazania do inwazyjnych badan prenatalnych, takich jak tozysko przodujgce, zwiekszone ryzyko poronie-
nia, zakazenie HBV, itp.

* Historia wcze$niejszej cigzy z nieprawidtowos$cig chromosomowa.
» Wyniki badania ultrasonograficznego ptodu wskazujgce na zwiekszone ryzyko 721, T18 lub T13.
 Potrzeba upewnienia sie po innych badaniach kontrolnych.

« Cigza pochodzi z zaptodnienia in vitro lub miaty miejsce spontaniczne poronienia.

!

Test NIFTY nie jest odpowiedni dla pacjentéow z nastepujgcymi cechami:

e Mozaikowatos¢ matki, ptodui/lubtozyska(mieszaninakomérekchromosomowo normalnychinieprawidtowych
w cigzy).

Zréwnowazona lub niezréwnowazona translokacja i inwersja chromosoméw u matki.

Pacjentki, ktére otrzymaty transfuzje krwi w ciggu roku przed datg badania.

Pacjentki po przeszczepie.

Pacjentki, ktére przeszty terapie komérkami macierzystymi.

Test nie jest zalecany w przypadku zespotu znikajgcego blizniaka. W takich przypadkach test NIFTY mozna
wykonac tylko wtedy, gdy zatrzymanie rozwoju/$mier¢ ptodu wystapity przed 8-ym tygodniem cigzy i mineto
co najmniej 8 tygodni od zatrzymania rozwoju.

12

POROWNANIE NIFTY BY GENEPLANET Z
INNYMI BADANIAMI PRENATALNYMI

NIFTY by GenePlanet to najlepszy test przesiewowy dostepny obecnie na rynku.

* Mniej amniopunkcji: Od czasu pojawienia sie testéw NIPT liczba przypadkdéw wymagajacych przeprowadzenia
niepotrzebnych inwazyjnych badan prenatalnych, takich jak amniopunkcja, spadta nawet o 80%.

* Najwieksza doktadnos$¢: W potgczeniu z innymi przesiewowymi badaniami prenatalnymi (np. z badaniem przeziernosci
karkowej, przesiewowym badaniem USG) stanowi najlepsze i najdoktadniejsze badania przesiewowe cigzy.

Aby cieszy¢ sie spokojem w cigzy, pacjentka powinna skorzystac z obu badan: badanie przeziernosci karkowej pozwala
wykry¢ nieprawidtowosci morfologiczne, ktérych nie da sie ustali¢ w badaniu genetycznym.

POLACZONE BADANIA
PRZESIEWOWE

PRZEZIERNOSC KARKU W PIERWSZYM NIFTY BY GENEPLANET
TRYMESTRZE CIAZY
Wskaznik wykrywalnosci 75,5% 86,5% 99%
Dodatnia wartos¢ predykcyjna (T21) 5,7% 10,1% 92,2%
Wyniki wysokiego ryzyka 100 100 100
Wynik prawdziwie dodatni 6 10 92
Wynik fatszywie dodatni 94 90 8

Na 100 wynikéw wysokiego ryzyka trisomii T21, 92 zostanie potwierdzonych metodg diagnostyczng, a 8 bedzie ujemnych.
Oznacza to, ze w 8 przypadkach na 100 wykonamy niepotrzebng amniopunkcje. W przypadku badania przeziernosci
karkowej ta liczba jest wieksza - 94 kobiet cigzarnych wykona niepotrzebng amniopunkcje.
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POROWNANIE TECHNOLOGII NIPT
W PRAKTYCE KLINICZNE]

Badanie NIFTY by GenePlanet opiera sie na masowym réwnolegtym sekwencjonowaniu catego genomu przy
uzyciu technologii nanokulek DNA. Nanokulki DNA (DNA Nano Balls, DNB) powstajg z oryginalnych fragmentéow DNA z

wykorzystaniem techniki amplifikacji typu toczacego sie kota. Nastepnie przeprowadzane jest sekwencjonowanie DNB.

INNE NAJCZESCIE) STOSOWANE TECHNOLOGIE:

Konkurent 1: sekwencjonowanie celowane

Technologia ta polega na amplifikacji i sekwencjonowaniu wybranych regionéw chromosomoéw ze wstepnie wybranymi

polimorfizmami pojedynczych nukleotyddéw, na podstawie ktérych roznicuje sie genotyp matki i ptodu.

Konkurent 2: technologia mikromacierzy

Cyfrowa analiza wybranych regionéw (Digital Analysis of Selected Regions, DANSR) wykorzystuje technike mikromacierzy do

analizy wytacznie wybranych czesci chromosomoéw.

Z réznic miedzy technologiami wynikajg nastepujgce parametry.

Technologia

Czesto$¢ ponownych pobran

Wskaznik NoCall
(braku rozpoznania)

Rodzaj proébki

Dodatnia wartosc¢ predykcyjna (PPV)
dla T21

Analiza wszystkich chromosoméw
T21,T18,T13

T9, T16, T22

Aneuploidie chromosomoéw
piciowych (X0, XXX, XYY, XXY)

Inne aneuploidie

Zespoty delecji/duplikacji
Inne CNV

Zespot DiGeorge'a (22911.2)
Triploidia

Wiek cigzowy

Dawczyni komorki jajowej

Bliznieta

Mozliwo$¢ uwzglednienia nowych
parametrow
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NIFTY by GenePlanet

Masowo réwnolegte
sekwencjonowanie catego
genomu z wykorzystaniem
technologii nanokulek DNA

2,18%
0,098%

1 probéwka z krwig
(10 ml)

92,19%
TAK
TAK

TAK

TAK

(tylko dla bliznigt jednojajowych)

TAK

92

(w tym wszystkie zespoty konkurentéw)
>5 Mbp
TAK
NIE

>10 tygodni

TAK

TAK

WYSOKI

Konkurent 1

Sekwencjonowanie docelowe:

amplifikuje i sekwencjonuje okreslone
regiony chromosomoéw ze wstepnie
wybranymi SNP

3,4%

1,61%
2 probdéwki z krwig (20 ml)

95,10%

NIE
TAK
NIE

TAK

(dla blizniat jednojajowych i dwujajowych)
NIE
5

(mikrodelecje z wyjatkiem delecji 22q11.2
nie sg dostepne dla bliznigt jednojajowych)

NIE
TAK
TAK

>9 tygodni
TAK

(W przypadku dawczyni komorki jajowej
mozna okresli¢ tylko ryzyko najczestszych
trisomii (T21, T18, T13) i pte¢ ptodu)

TAK

(tylko podstawowe trisomie dla bliznigt
nieidentycznych)

NISKI

Konkurent 2

Technologia mikromacierzy:

do analizy tylko wybranych czesci
chromosoméw

5%
2,25%

1 probéwka z krwig
(10 ml)

80,90%

NIE
TAK
NIE

TAK

(tylko dla bliznigt jednojajowych)
NIE

1

(delecja 22q11.2 - zesp6t DiGeorge'a)
NIE
TAK
NIE

>10 tygodni

TAK

TAK

(tylko podstawowe trisomie)

NISKI

PORADY DLA PACJENTOW PRZED | PO TESCIE
NIFTY BY GENEPLANET

Stowarzyszenia naukowe i grupy ekspertéw zalecajg doradztwo wstepne, aby pacjentki byty dobrze poinformowani przed
podjeciem decyzji o tym, czy wykona¢ badania. Wazne jest, aby doradcy byli odpowiednio wyedukowani, aby odpowiednio
omawiac NIFTY by GenePlanet z kobietami oraz aby posiadali doktadne dane medyczne o laboratorium i tescie , ktéry oferuja.

Badanie jest odpowiednie dla kazdej kobiety, poniewaz NIPT ma wyiszg czuto$¢ i swoistos¢ w poréwnaniu z
konwencjonalnymi metodami nieinwazyjnymi.

WSKAZOWKI DLA UDZIELENIA PROFESJONALNYCH INFORMAC)I NA TEMAT TESTU
NIFTY BY GENEPLANET

Poinformuj pacjentki, ze wszystkie badania przesiewowe i diagnostyczne w kierunku aneuploidii ptodu sg
opcjonalne. Kobietom nalezy da¢ mozliwos¢ rozwazenia potencjalnych konsekwencji wynikéw testu.

Wyjasnij, ze NIFTY jest testem przesiewowym. Nie moze zdiagnozowac¢ ani wyeliminowa¢ mozliwosci, ze ptdd
ma okreslone zaburzenie chromosomalne; raczej dzieli pacjentki na grupy niskiego i wysokiego ryzyka. Badanie
przeprowadza sie przy uzyciu krwi matki, i nie wigze sie ze zwiekszonym ryzykiem poronienia.

Opisz cechy kliniczne schorzeh wykrytych przez test NIFTY uzywajgc neutralnego jezyka.

=
=
§
ﬂé

Wyjasnij, ze sg fragmenty chromosomow, ktére kraza

poza komdrkami w krwi obwodowej. To DNA pochodzi
z komorek krwi matki, ale niektore fragmenty pochodzg
z tozyska. Poniewaz ptdd i tozysko powstajg z tej
samej zaptodnionej komérki, zazwyczaj sg identyczne
genetycznie. Sekwencje pozakomaérkowych fragmentow
DNAsg analizowane w celu ustaleniaile jest fragmentéw
i z ktorych chromosomoéw sie wywodzg. Laboratorium
liczy liczbe fragmentéow z kazdego interesujgcego

chromosomu i okreéla, czy jest wiecej, czy mniej niz ]><[|]><[
oczekiwana ilos¢ wolnego pozakomérkowego DNA %

DNA mamy

dla konkretnego chromosomu. Jesli na przyktad

liczba fragmentow jest wieksza niz oczekiwana w
chromosomie 21, wskazuje to na zwiekszong szanse, ze

ptéd ma trisomie 21. wolne krgzgce DNA ptodu
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Kobiety powinny by¢ informowane o tym, kiedy i jak otrzymaja wyniki.

e Trisomia 21, 18, 13,9, 16 i 22: zostanie okreslone wysokie lub niskie ryzyko obecnosci.

» Aneuploidie chromosoméw ptci, zespoty delecji/duplikacji i inne przypadkowe odkrycia, takie jak aneuploidie
innych chromosomoéw i inne rzadkie delecje/duplikacje: wykryte lub niewykryte.

NISKIE RYZYKO oznacza, ze istnieje bardzo mate prawdopodobienstwo obecnosci nieprawidtowej liczby
chromosomow.

WYSOKIE RYZYKO oznacza, ze istnieje duze prawdopodobienstwo wystgpienia nieprawidtowej liczby chromosoméw,
dla ktérych przeprowadzono analize.

Powtérne pobranie probki jest czasami konieczne. Moze sie to zdarzy¢ z ré6znych powoddéw, w tym z powodu
niewystarczajacej ilosci materiatu w probce, niskiej frakcji DNA ptodu lub wyniku w nieokre$lonejlub ,szarej strefie”.
Jesli wynikéw nie mozna uzyskaé nawet po ponownym pobraniu prébki, moze to swiadczy¢ o podwyzszonym
prawdopodobienstwie wystgpienia btedéw chromosomalnych, a pacjentki powinny wéwczas wykona¢ badanie
diagnostyczne (amniopunkgje).

Pacjentéw nalezy poinformowac o czutosci NIFTY (proporcji ptodéw z wykrytym schorzeniem do tych, ktére
finalnie zostaty zdiagnozowane pozytywnie). taczny wskaznik wykrycia trisomii 21, 18 i 13 wynosi 99,02%. 95% dla
aneuploidii chromosoméw ptciowych i 99,53% przy wykryciu ptci.

NIFTY nie sprawdza wszystkich nieprawidtowosci genetycznych. Z NIFTY nie mozemy odkry¢ anomalii
monogenicznych ani choréb ktére nie sg objete testem.

Na rzetelnos¢ wynikéw badania NIFTY moze wptywac szereg czynnikéw - dlatego niektére pacjentki nie kwalifikujg
sie do badania NIFTY by GenePlanet. Dotyczy to pacjentek:

* po transplantacji lub leczeniu komérkami macierzystymi,

¢ po transfuzji przeprowadzonej w ciggu ostatniego roku,

e z przerzutami nowotworowymi,

¢ zmozaicyzmem (u matki, ptodu lub tozyska),

 ztranslokacjg chromosomalng, inwersjg i niektérymi innymi zmianami chromosomalnymi w genotypie matki.*

*Jesli matka jest nosicielkg znanej zmiany chromosomalnej, przydatnos¢ prébki zalezy od rodzaju takiej zmiany.

NIFTY mozna wykona¢ w dowolnym momencie cigzy od 10 tygodnia cigzy. Zalecane jest przeprowadzenie testu
przed 24 tygodniem cigzy. Czas oczekiwania na wyniki wynosi do 10 dni roboczych, $rednio 7 dni.

Nalezy uswiadomic pacjentke, ze jesli otrzyma pozytywny wynik dla konkretnej aneuploidii, prawdopodobienstwo,
ze ptdd rzeczywiscie ma aneuploidie (dodatnia warto$¢ predykcyjna) nie wynosi >99%. Dodatnia wartosc¢
predykcyjna moze sie rézni¢ i jest trudna do doktadnego okres$lenia ilosciowego dla konkretnego przypadku,
poniewaz zalezy od wielu czynnikéw, w tym swoistosci, czutosci, wieku matki, czestosci wystepowania aneuploidii
itp. £aczny wskaznik PPV dla trisomii 21, 18 i 13 wynosi 85,27%. Poinformuj pacjentéw, ze jesli otrzymaja wynik
negatywny, prawdopodobienstwo, ze ptéd nie ma jednego z wymienionych schorzen (ujemna warto$¢ predykcyjna)
zalezy rowniez od wielu czynnikéw, ale ogélnie jest bardzo wysokie (>99%).

Wyjasnij, ze NIFTY by GenePlanet nie jest diagnostycznym, ale wysoce niezawodnym testem przesiewowym. W
przypadku wynikéw wskazujgcych na wysokie ryzyko zmiany chromosomalnej, amniopunkcja z okresleniem
kariotypu lub analizg mikromacierzy sg niezbedne do potwierdzenia wynikéw. Nalezy tez wyjasni¢ wszystkie
zagrozenia zwigzane z amniopunkcja. Ostateczna decyzja o potwierdzeniu wynikéw z testem diagnostycznym
zalezy od pacjentki. Moze ona odmowi¢ dalszej diagnostyki, szczegdlnie jesli zamierza kontynuowac cigze.

Zdecydowanie zaleca sie potwierdzenie analizy z testem diagnostycznym. Dodatnia wartos¢ predykcyjna dla T21
wynosi 92,19%, ale oprécz aneuploidii istnieje kilka innych przyczyn wynikéw fatszywie dodatnich, np. mozaicyzm
ograniczony do tozyska, aneuploidia matki, zmienno$¢ w liczbie kopii genéw matki (copy number variations - CNV),
nowotwory ztosliwe u matki czy zespét ,znikajgcego blizniaka”.

Wyjasnij pacjentkom, ktére decydujg sie na badanie NIFTY by GenePlanet Plus lub Pro, ze w rzadkich
okolicznosciach test moze wykazac¢ stany chorobowe matki lub ptodu inne niz te, dla ktorych jest wykonywany,
jesli pacjentka wybierze informowanie o ustaleniach przypadkowych. Pacjentke nalezy poinformowac o wyzszym
prawdopodobienstwie wynikéw fatszywie dodatnich i fatszywie ujemnych dla tych przypadkowych odkry¢. W
przypadku wykrycia zmiennosci liczby kopii DNA (CNV), zalecamy skierowanie pacjenta do poradni genetycznej.
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CHOROBY CHROMOSOMALNE

Choroby chromosomalne wynikaja z nieprawidtowosci w liczbie lub strukturze chromosomow, nitkowatych struktur w
komérkach, ktére przenosza informacje genetyczng. Choroby chromosomalne obejmujg aneuploidie, ktére charakteryzujg
sie nieprawidtowg liczbg chromosomoéw w komérce, oraz zespoty delecji/duplikacji.

CZESTOSC WYSTEPOWANIA ROZNYCH ZESPOLOW CHOROBOWYCH

Ponizszy wykres wyraznie pokazuje wzrost czestosci wystepowania T21, T18 i T13 wraz z wiekiem ciezarnej, podczas gdy
czestos¢ wystepowania zespotéw delecji i duplikacji (CNV) pozostaje bez zmian.
Czestosc
21
T8

T13
Aberracje chromosoméw ptciowych

1.30E - 01
1.20E - 01
1.10E - 01
Zmienno$¢ liczby kopii DNA (CNV, Copy number variations) 1.00E - 01
9.00E - 02

8.00E - 02

7.00E - 02

6.00E - 02

I 5.00E - 02

l l I 4.00E - 02
3.00E - 02
_—_____—_——------------. 2.00E - 02

e T 100802
18 20 22 24 26 28 30 32 34 36 38 40 42 44 46 48

Wiek matki
ﬂ ﬁ#ﬂ TRISOMIE

Trisomia to rodzaj aneuploidii, w ktérej zamiast normalnie spodziewanej pary chromosoméw obecne s3 trzy.

Trisomia 21 (zesp6t Downa), trisomia 18 (zespdt Edwardsa) i trisomia 13 (zesp6t Pataua) to trzy aneuploidie
chromosomoéw autosomalnych najczesciej wystepujgce u zywych noworodkéw. Te wady chromosomalne
wynikaja z obecnosci dodatkowej kopii lub czesciowej kopii odpowiednio chromosomu 21, 18 lub 13. Taki
dodatkowy materiat genetyczny moze powodowac cechy dysmorficzne, wady wrodzone i niepetnosprawnos$¢
intelektualng réznego stopnia.

ﬁﬂﬂ ANEUPLOIDIE CHROMOSOMOW PLCIOWYCH

Aneuploidia chromosomu ptciowego to liczbowa wada chromosomu X lub Y; obecnos¢ dodatkowego lub
utrata catego chromosomu X lub Y. Chociaz aneuploidie chrosomosoméw piciowych sa na ogdt wadami
tagodnymi, ktérym nie towarzyszy niedorozwdj intelektualny, w niektérych przypadkach taki fenotyp moze

wigzac sie z wadami fizycznymi, trudnos$ciami w nauce i nieptodnoscia.

B @H ZESPOLY DELEC)I/DUPLIKAC]I

Zespoty delecji i duplikacji to grupa wyodrebnionych klinicznie zaburzen, charakteryzujacych sie niewielkg
delecjg lub duplikacjg segmentu chromosomu. Wielkos¢ i potozenie delecji/duplikacji decydujg o tym, jakie
cechy kliniczne bedg widoczne i jak bardzo bedg one nasilone. Kliniczne cechy delecji/duplikacji moga
obejmowac opdznienia rozwojowe i niepetnosprawnos¢ intelektualng, problemy ze wzrostem i zachowaniem,
trudnosci w karmieniu, niskie napiecie miesniowe, napady drgawek, cechy dysmorficzne i rézne wady
rozwojowe.

18

BADANE ZABURZENIA GENETYCZNE
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Trisomia jest okresleniem zaburzenia genetycznego, w ktorym wystepuja trzy chromosomy zamiast zwyktej pary.

Trisomia 21, bardziej znana jako zesp6t Downa, jest stanem spowodowanym przez dodatkowg kopie chromosomu 21.
Poronienie wystepuje w okoto 30% cigz. Dzieci urodzone z zespotem Downa bedg potrzebowaty dodatkowej opieki
medycznej w zaleznosci od konkretnych probleméw zdrowotnych dziecka. Wiekszos$¢ dzieci z zespotem Downa ma
uposledzenie umystowe w zakresie od tagodnego do umiarkowanego. Wczesna interwencja okazuje sie istotna, aby
umozliwi¢ osobom z zespotem Downa prowadzenie zdrowego i produktywnego zycia. Aby uzyska¢ wiecej informacji lub
wsparcie, odwiedz naszg strone z materiatami dodatkowymi.

Trisomia 18, czylizesp6t Edwardsa, powstaje, gdy dziecko matrzy kopie chromosomu 18, zamiast dwéch. Cigze zzespotem
Edwardsa sg obarczone duzym ryzykiem poronienia, a wiekszo$¢ dzieci urodzonych z zespotem Edwardsa umiera w
ciggu pierwszych kilku tygodni zycia, podczas gdy mniej niz 10% zyje dtuzej niz rok. Niemowleta z zespotem Edwardsa
majg ciezkie uposledzenie umystowe i wady wrodzone, zazwyczaj obejmujgce serce, mdzg i nerki, oraz zewnetrzne
nieprawidtowosci, takie jak rozszczep wargi/podniebienia, mata gtowa, stopy kohsko-szpotawe, niedorozwiniete palce
i mata szczeka.

Trisomia 13, czyli zesp6t Patau. Ma miejsce, gdy dziecko ma trzy kopie chromosomu 13, zamiast dwéch. Cigze z zespotem
Patau sg obarczone duzym ryzykiem poronienia lub martwego porodu, a wiekszos$¢ dzieci urodzonych z zespotem Patau
umiera w ciggu pierwszych kilku tygodni zycia. Niemowleta z zespotem Patau mogg mie¢ powazne wady serca, problemy
neurologiczne, dodatkowe palce u dtoni i stop, rozszczep wargi, z lub bez rozszczepu podniebienia, niskie napiecie
miesniowe. Wiele niemowlat cierpi takze na wrodzone wady rozwojowe innych organow.

Trisomia 9 jest letalna. Chorzy umieraja przed lub zaraz po narodzeniu.

Trisomia 16, jest najczestszg przyczyna spontanicznych poronien. Narodziny zywego dziecka z trisomig chromosomu 16
nie sg mozliwe.

Trisomia w wiekszosci przypadkow letalna, czesty powdd spontanicznych poronien w pierwszym trymestrze. Cigza
rzadko zostaje donoszona do 2 trymestru, a jeszcze rzadziej donoszona do porodu. Po porodzie dziecko zyje ok. kilku dni.
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ﬁﬂ ﬁ ANEUPLOIDIE CHROMOSOMOW PLCIOWYCH

Kazda komérka w ciele cztowieka zawiera 46 chromosomow utozonych w 23 pary. Jedna z tych par chromosoméw jest
znana jako chromosomy ptciowe, poniewaz okres$la ona naszg ptec¢. Nieprawidtowos$ci chromosomow piciowych wystepuja,
gdy sg dodatkowe, brakujgce lub zmienione chromosomy piciowe.

Zespot Klinefeltera jest chorobg genetyczng, ktora dotyka tylko mezczyzn. Chorzy majg dodatkowy chromosom X. Majg mate
jadra, ktére nie wytwarzajg wystarczajacej ilosci meskiego hormonu testosteronu przed porodem i w okresie dojrzewania.
Brak testosteronu oznacza, ze w okresie dojrzewania normalne meskie cechy seksualne nie rozwijaja sie w petni. Wystepuje
zmniejszone owtosienie twarzy i tonowe, a czasami rozwija sie ginekomastia. Brak testosteronu jest réwniez odpowiedzialny

za inne objawy, w tym nieptodnos¢.

Zesp6t Turnera jest spowodowany przez catkowity lub cze$ciowy brak chromosomu X u kobiet. Kobiety z zespotem Turnera

czesto majg szereg objawow i pewne charakterystyczne cechy.

Dwie, ktére wystepujg niemal we wszystkich przypadkach zespotu Turnera, to:
e wzrost ponizej Sredniej,
» nierozwiniete jajniki (zenskie narzady rozrodcze), skutkujgce brakiem miesigczki i nieptodnoscia.

Zespot potréjnego X, zwany réwniez trisomig X, charakteryzuje sie obecnoscig dodatkowego chromosomu X w kazdej z
komérek zenskich. Objawy i cechy fizyczne zwigzane z trisomig X réznig sie znacznie w zaleznosci od chorego. Niektére
kobiety mogg wcale nie mie¢ objawoéw (posta¢ bezobjawowa) lub bardzo tagodnych objawéw i moga nigdy nie zostac
zdiagnozowane. Inne kobiety moga doswiadczac¢ wiele r6znych nieprawidtowosci.

Zespot potréjnego X wigze sie ze zwiekszonym ryzykiem trudnos$ci w uczeniu sie i opdznionym rozwojem umiejetnosci
mowy i umiejetnosci jezykowych. Mozliwe jest rowniez op6znienie rozwoju zdolnosci motorycznych (takich jak siedzenie
i chodzenie), stabe napiecie miesniowe (hipotonia) oraz trudnosci behawioralne i emocjonalne, ale cechy te réznig sie
znacznie w przypadku dotknigtych nimi oséb. Napady padaczkowe lub nieprawidtowosci nerek wystepujg u okoto 10

procent dotknietych kobiet.

XYY, czasaminazywany zespotem Jacobsa, dotyka tylko mezczyznijest spowodowany obecnoscig dodatkowego chromosomu
Y. Chorzy sg zazwyczaj bardzo wysocy. Wielu doswiadcza ciezkiego tradziku w okresie dojrzewania. Dodatkowe objawy

moga obejmowac trudnosci w uczeniu sie i problemy behawioralne, takie jak impulsywnos¢.

8 ELH ZESPOLY DELEC)I | DUPLIKAC]I

Posiadanie zbyt duzejlub zbyt matejliczby chromosoméw oznacza, ze nasze ciato mazbytwiele lub zbyt mato genéw lub ,instrukcji
genetycznych”. Powoduje to nieprawidtowosci, takie jak trisomie (zespét Downa, Edwardsa i Patau) lub nieprawidtowosci w
chromosomach ptciowych (w tym zespét Klinefeltera, Turnera, Jacobsa i potréjnego X). Jednak liczba chromosoméw moze
by¢ typowa, ale moze brakowac lub powiela¢ sie czes¢ chromosomu. Jest to znane jako delecja lub duplikacja. Poniewaz takie
zmiany sg niewielkie, czesto trudno je wykry¢ przed urodzeniem. Technologia testu NIFTY by GenePlanet skanuje jednak
wszystkie chromosomy i moze wykry¢ wszystkie delecje i duplikacje wieksze niz 5 MLN par zasad (3 MLN par zasad w
przypadku 92 nazwanych zespotéw w pakiecie Pro).

Delecjachromosomalnawystepuje, gdy fragmentchromosomu zostaje utracony. Moze ona wystgpi¢ nadowolnym chromosomie
i moze mie¢ r6zne rozmiary. Wynikiem delecji chromosomowej jest utrata materiatu genetycznego, ktéry normalnie dostarcza
instrukgcji dla organizmu. Konsekwencje delecji zalezg od rozmiaru utraconej czesci i jej lokalizacji na chromosomie: innymi

stowy, jakie informacje zawierat ten brakujgcy fragment materiatu genetycznego.

Duplikacja chromosomow jest przeciwienstwem delecji: jest to podwojenie czgesci chromosomu. W rezultacie organizm ma zbyt
duzo materiatu genetycznego lub ,instrukcji”. Konsekwencje duplikacji zalezg rowniez od rozmiaru i lokalizacji zduplikowanej

czesci chromosomu.



B LISTA DELECJI | DUPLIKACJI

Talasemia alfa, uposledzenie umystowe

« Zespot niewrazliwosci na androgeny (AIS)

« Zespot Angelmana/Zesp6t Pradera-Williego

- Syndrom Bannajana-Rileya-Ruvalcaby (BRRS)

+ Zespot skrzelowo-uszno-nerkowy (zesp6t BR,
zespot Melnicka-Frasera)

« Zespot kociego oka (CES)

« Syndrom delecji chromosomu 10q

+ Zespot mikrodelecji chromosomu
10922.3-q23.31

« Zespot delecji chromosomu 18p

« Zespot delecji chromosomu 18q

« Zespot Kornelii de Lange (CDLS)

« Zespot Cowdena (CD)

« Zespot Cri du Chat (delecja 5p)

« Zespot Dandy-Walkera (DWS)

« Zespot DiGeorge 2 (DGS2)

- Dystalna artrogrypoza typu 2B (DA2B)

- Dystrofia mie$niowa Duchenne’a-Beckera
(DMD/BMD)

« Zespot Dyggve-Melchior-Clausen (DMC)

« Zespot Feingolda

« Holoprozencefalia typu 1 (HPE1)

» Holoprozencefalia typu 4 (HPE4)

Holoprozencefalia typu 6 (HPE6)

Zespot Jacobsena

Zespot Langer-Giedina (LGS)

Leukodystrofia z 11q14.2-q14.3

Uposledzenie umystowe zwigzane z
chromosomem X, z niedoborem hormonu
wzrostu (MRGH)

Zespot Mikroftalmii typu 6, niedorozwdj
przysadki mézgowej

Mikroftalmia z liniowymi uszkodzeniami skéry
Zespo6t monosomii 9p

Zespot ustno-twarzowo-palcowy

Wrodzona niedoczynnos¢ przysadki zwigzana z
chromosomem X

Zespot Potockiego-tupskiego (17p11.2 zespoét
duplikacji)

Zespot podobny do Pradera-Williego (Syndrom
SIM1)

Zespot Riegera typu 1 (RIEG1)

Zespot Saethre-Chotzena (SCS)

Zespo6t gtuchota-bezptodnos¢

Zesp6t Smitha-Magenisa

Rozszczep rak i/lub stép typu 3 (SHRM3)
Rozszczep rak i/lub stép typu 5 (SHRM5)

Przeczytaj wiecej o zespotach delecji i duplikacji:
blog.nipt-geneplanet.com/pl/zespoly-delecji-i-duplikacji/

« Zespot Alagille'a 1

« Zespodt Angelmana

» Duplikacja chromosomu 10p

« Zespét delecji chromosomu 10p12-p11

« Zespot delecji chromosomu 10g22.3-g23.2

« Zespo6t delecji chromosomu 10g26

« Zespot delecji chromosomu 11p11.2 (zespot
Potockiego-Shaffer'a)

« Zespot delecji chromosomu 11p13 (zespot
WAGR)

« Zespo6t delecji chromosomu 11923

- Duplikacja chromosomu 12p

+ Zespo6t mikrodelecji chromosomu 12p12.1

« Zesp6t mikrodelecji chromosomu 12q14

« Zespo6t delecji chromosomu 13q14

- Duplikacja chromosomu 14q

« Zespot delecji chromosomu 14q11-g22

« Zespot delecji chromosomu 14g22 (zesp6t
Friasa)

+ Zespot delecji chromosomu 15q14

+ Zespo6t mikrodelecji chromosomu 1524

« Zespo6t nadmiernego wzrostu 15926

« Zespot delecji chromosomu 15g26-qter

« Zespot delecji chromosomu 16p12.2-p11.2

+ Zesp6t duplikacji chromosomu 16p12.2-p11.2

« Zesp6t delecji chromosomu 16p13.3

« Zesp6t duplikacji chromosomu 16p13.3

» Duplikacja chromosomu 17p

+ Zespot delecji chromosomu 17p13.3

+ Zespot duplikacji chromosomu 17p13.3

« Zespo6t delecji chromosomu 18p

+ Zespét delecji chromosomu 1p32-p31

+ Zespot delecji chromosomu 1p36
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Zespot delecji chromosomu 1g41-q42
Duplikacja chromosomu 20p

Delecja chromosomu 21g22

Zespot delecji chromosomu 22q11.2 (zespot
DiGeorge'a)

Zespot delecji chromosomu 2p16.1-p15
Duplikacja chromosomu 2q

Zespot duplikacji chromosomu 2g31.1
Zespot mikrodelecji chromosomu 2g31.1
Zespot delecji chromosomu 2g33.1 (zespot
Glassa)

Zespot delecji chromosomu 237
Zespot delecji chromosomu 3pter-p25
Duplikacja chromosomu 3q

Zespot delecji chromosomu 3q13.31
Duplikacja chromosomu 4p

Zespot delecji chromosomu 4p16.3 (zespot
Wolfa-Hirschhorna)

Zespot delecji chromosomu 4q21
Duplikacja chromosomu 5p

Zespot duplikacji chromosomu 5p13
Zespot delecji chromosomu 512
Zespot delecji chromosomu 5q14.3
Delecja chromosomu 6p

Zespot delecji chromosomu 6pter-p24
Zespot delecji chromosomu 6q11-q14
Zespot delecji chromosomu 6q15-g23
Zespot delecji chromosomu 6q24-925
Zespot delecji chromosomu 6g25-gter
Zespot delecji chromosomu 6726-q27
Delecja chromosomu 7q

Zespot delecji chromosomu 7q11.23
Zespot delecji chromosomu 7¢g21-932

Zesp6t wrodznej przepukliny przeponowej
(HCD/DIH)

Zespot wiosowo-nosowo-palcowy typu 1
(TRPST)

Zesp6t Van der Wude (VWS)

Zespot WAGR i aniridia Il

Guz Wilmsa 1 (WT1)

Zespot limfoproliferacyjny sprzezony z
chromosomem X (XLP)

Zespot mikroduplikacji Xp11.22-p11.23
Zespot mikrodelecji 1p36

1941-942 zespo6t mikrodelecji

Zespot delecji 2g33.1/ Zesp6t szkta
Zespot delecji 5921.1-q31.2

Zespot delecji 8p23.1

Zespot duplikacji 8p23.1

Zespo6t duplikacji 11911-q13.3

Zespot mikrodelecji 12914

Zespot delecji 14911-q22

Zespot przerostu 15926

Zesp6t mikrodelecji 16 p11.2-p12.2
Zespot mikroduplikacji 16 p11.2-p12.2
Zespot delecji 17g21.31

Zespot duplikacji 17g21.31

Zespot delecji chromosomu 7g31-g32
Duplikacja chromosomu 8p

Zesp6t delecji chromosomu 8p23.1
Zespot duplikacji chromosomu 8p23.1
Duplikacja chromosomu 8q

Zesp6t delecji chromosomu 8q22.1
Zesp6t duplikacji chromosomu 8g22.1
Zespot delecji chromosomu 9p
Duplikacja chromosomu 9p

Zesp6t duplikacji chromosomu Xp11.23-p11.22
Zespot delecji chromosomu Xp21
Zespot duplikacji chromosomu Xq21
Zespot delecji chromosomu Xg22.3
Zespot duplikacji chromosomu Xq27.3-928
Zesp6t Cri du Chat (zespét kociego krzyku)
Zespot Dandy'ego-Walkera

Zespot DiGeorge'a 2

Delecja dystalna 13q

Delecja dystalna 15q

Zespot delecji dystalnej 18q
Duplikacja dystalna 3p

Delecja dystalna 4q

Duplikacja dystalna 4q

Zespot Jacobsena

Zespot Langera-Giediona

Zespot Levy'ego-Shanske’a

Zespot Potocki-Lupski

Zespot Pradera-Williego

Delecja proksymalna 14q

Duplikacja proksymalna 16q

Zespo6t Smitha-Magenisa

Zespot Yuan-Harel-Lupski'ego

TECHNOLOGIA NIPT NOWE) GENERAC]I

Wraz z modernizacjg naszego laboratorium, unowoczesniliSmy réwniez pakiet NIFTY by GenePlanet Pro, ktéry teraz jest
wyposazony w zaawansowane funkcje, ktore zwiekszajg precyzje i niezawodnos$¢ badan prenatalnych.

Ulepszony pakiet obejmuje teraz testy dla imponujacych 92 zespotéow delecji i duplikacji, dostarczajac bardziej
kompleksowy zestaw informacji z korzyscia dla pacjentow.

W przypadku wiekszosci z tych 92 zespotéw, NIFTY moze wykry¢ zmiany DNA tak mate jak 3 miliony par zasad (3 Mbp) - znacznie
mniejsze niz w przypadku wiekszosci innych testow NIPT. W przypadku niektérych zespotéw, w tym zespotu DiGeorge'a
(22911.2), mozemy wykry¢ i zgtosi¢ jeszcze mniejsze zmiany DNA - nawet tak mate jak 1 Mbp.

Lista 92 zespotdw zostata starannie przygotowana w oparciu o ich znaczenie kliniczne, opierajgc sie na wielu
miedzynarodowych autorytatywnych bazach danych, gdzie uwzgledniono dwa podstawowe kryteria wyboru:

- Wiaczenie do = 2 publicznych baz danych (Decipher, OMIM, ClinGen, Orphanet itp.).
- Wiaczenie do jednej bazy danych zawierajgcej =30 opiséw przypadkdw.

Oprécz wymienionych zespotéw zgtaszamy réwniez wykrycie wszelkich delecji lub duplikacji wiekszych niz 5 Mbp w
przypadku, gdy pacjentka wybiera zakres badania powiekszony o tzw. przypadkowe wyniki.

Ustalilismy jasne kryteria wykluczenia z analizy choréb charakteryzujgcych sie niepetng penetracja, wystepowaniem u
dorostych, oraz niewystarczajgca liczbg przypadkoéw klinicznych. Ten skrupulatny proces selekcji zapewnia, ze uaktualniony
pakiet NIFTY Pro dostarcza doktadnych i klinicznie istotnych informacji.

Nasza najnowsza platforma cfDNA generuje do 40 milionéw odczytéw na préobke - najwiekszg glebokos¢
sekwencjonowania oferowang przez badania NIPT w Polsce. Ten bogatszy zestaw danych pozwala nam wykrywa¢ nawet
subtelne nieprawidtowosci chromosomalne z wiekszg pewnoscig i niezawodnoscia.

Nasz zastrzezony proces wzbogacania i zoptymalizowany algorytm matczyno-ptodowy odgrywaja kluczowe role
w zwigkszaniu frakcji ptodu. Wraz z naszym ulepszonym modelem statystycznym do wykrywania mikrodelecji i
duplikacji, te nowe funkcje optymalizujg wydajnos¢ sekwencjonowania i podnoszg wskaznik wykrywania delecji i duplikacji.

Co wiecej, nasza ulepszona analiza oprogramowania pozwala nam teraz oferowac pakiet NIFTY by GenePlanet Pro réwniez
dla cigz blizniaczych.*

*Dla cigz bliZzniaczych pakiet Pro jest dostepny bez analizy aneuploidii chromosoméw pfci.



CF & SMA CARRIER

Badanie przesiewowe pod katem nosicielstwa mukowiscydozy i rdzeniowego zaniku miesni u pacjentéw

CF & SMA Carrier to test przesiewowy na nosicielstwo przeznaczony do identyfikacji, czy pacjenci sg nosicielami okreslonych
wariantow gendw zwigzanych z mukowiscydozg (CF) lub rdzeniowym zanikiem miesni (SMA). Oba te schorzenia sa
dziedziczone recesywnie, co oznacza, ze moga by¢ przekazywane, jesli oboje biologiczni rodzice sg nosicielami patogennego
wariantu tego samego genu.

Badanie nosicielstwa to test genetyczny, ktory sprawdza, czy dana osoba jest nosicielem wariantu genu recesywnego
zaburzenia dziedzicznego. Nosiciele zazwyczaj nie wykazujg zadnych objawoéw, ale mogg przekaza¢ wariant swojemu
potomstwu. Wiekszos¢ ludzi nie zdaje sobie sprawy, ze sg nosicielami recesywnego zaburzenia genetycznego, dopoki nie
urodzi im sie dziecko z tym zaburzeniem. Jesli oboje rodzice sg nosicielami tego samego zaburzenia genetycznego, istnieje
25% szans, ze ich dziecko odziedziczy te chorobe.

Mukowiscydoza (CF) jest jednym z najczestszych zaburzen dziedzicznych u dzieci i mtodych dorostych. Wptywa na uktad
oddechowy, pokarmowy i rozrodczy, a jej przebieg pogarsza sie wraz z uptywem czasu. Mukowiscydoza jest wywotywana
przez patogenne warianty genu CFTR, ktéry zaktéca ruch solii wody w komérkach. Prowadzi to do gromadzenia sie gestego,
lepkiego $luzu w narzadach takich jak ptuca i uktad trawienny, utrudniajgc oddychanie i trawienie pokarmu. Podczas gdy
niektére osoby maja tagodne objawy, ciezkie przypadki mogg zagrazac zyciu w dziecinstwie. Obecnie leczenie pozwala
osobom chorym na mukowiscydoze zy¢ $rednio 50 lat.

Okoto 1 na 25 os6b pochodzenia kaukaskiego jest nosicielem mukowiscydozy. Czestotliwo$¢ ta rozni sie w zaleznosci od
pochodzenia etnicznego.

Rdzeniowy zanik miesni (SMA) jest chorobg genetyczng, ktéra wptywa na nerwy kontrolujgce ruchy dobrowolne. Jest ona
spowodowana patogennymizmianami w genie SMNT, ktére zaktdcajg sygnaty nerwowe do miesni, prowadzgc do ostabienia
miesni i utraty tkanki. Utrudnia to poruszanie sie, chodzenie, oddychanie i potykanie. Najczestsza posta¢ dotyka niemowleta
i moze by¢ Smiertelna w wieku 2-4 lat, cho¢ niektore formy pojawiajg sie pdzniej, umozliwiajgc przezycie do wieku dorostego.
Chociaz nie ma lekarstwa, nowe metody leczenia mogg opézni¢ lub zmniejszy¢ nasilenie objawdw.

Okoto 1 na 40 os6éb pochodzenia kaukaskiego jest nosicielem SMA. Czestotliwosc¢ ta rozni sie w zaleznosci od pochodzenia
etnicznego.

Jak dziata test CF & SMA Carrier?

o CF & SMA Carrier jest wykonywany z tej samej prébki krwi pobranej do zwyktego testu NIFTY by GenePlanet.

e Test wykorzystuje technologie PCR w czasie rzeczywistym do jakosciowego wykrywania in vitro wariantu
AF508 w genie CFTR oraz wariantoéw liczby kopii eksonu 7 i eksonu 8 genu SMNT.

e Jest dostepny tylko jako rozszerzony pakiet NIFTY by GenePlanet.

e Odpowiedni dla pacjentek od 10 tygodnia cigzy.

o Dostepne dla cigz pojedynczych, blizniaczych i IVF (niedostepne dla cigz dawczyr komorek jajowych).

e Otrzymasz dedykowany raport z badania nosicielstwa wraz z regularnymi wynikami NIFTY. Raport wskaze,
czy pacjent jest nosicielem wariantéw genéw zwigzanych z CF lub SMA. CF & SMA Carrier moze poméc
pacjentom uzyska¢ cenny wglad w potencjalne ryzyko genetyczne, umozliwiajgc podejmowanie bardziej
Swiadomych decyzji i lepszg opieke prenatalna.

NIPT RH

Okreslenie statusu RhD ptodu, aby zapobiec chorobie Rh
NIPT Rh to nieinwazyjny test prenatalny, ktéry identyfikuje status RhD ptodu juz w 10 tygodniu cigzy. Pozwala to zdecydowa,

czy profilaktyka anty-D jest konieczna dla pacjentek RhD-ujemnych, pomagajac zapobiega¢ powiktaniom zwigzanym z
niezgodnoscig czynnika Rh.

Informacje o chorobie Rh

Choroba Rh wystepuje, gdy matka RhD-ujemna wytwarza przeciwciata przeciwko ptodowi RhD-dodatniemu. Cho¢ rzadko
zdarza sie to podczas pierwszej cigzy, problemy zwigzane z niezgodnoscig czynnika Rh czesto pojawiajg sie w kolejnych
cigzach, jesli matka ponownie nosi ptéd RhD-dodatni. Przeciwciata matki moga przenika¢ przez tozysko i atakowaé czerwone

krwinki ptodu, prowadzac do choroby hemolitycznej ptodu i noworodka (powszechnie nazywanej chorobg Rh).

Chorobie Rh mozna zapobiega¢ poprzez ukierunkowang profilaktyke anty-D.

Cigza z konfliktem

serologicznym Rh Uczulenie Kolejna cigza
Komoérka Komérka krwi
krwi Rh Rh ujemna
ujemna / /
Przeciwciato Przeciwciato
4 / ( + / (
Komérka — . o Komoérka krwi — . o
krwi Rh ) Rh dodatnia ()
dodatnia

Jak dziata test NIPT Rh?

o NIPT Rh jest wykonywany z tej samej probki krwi pobranej do zwyktego testu NIFTY by GenePlanet.

e Test wykorzystuje technologie PCR w czasie rzeczywistym do jako$ciowego wykrywania ptodowego DNA
RhD z ekstrahowanego ludzkiego osocza matki RhD-ujemnych kobiet w cigzy. Test wykrywa eksony 5, 7 i
10 genu RHD.

NIPT Rh jest dostepny wytgcznie jako rozszerzony pakiet NIFTY by GenePlanet.

Odpowiedni dla pacjentek od 10 tygodnia cigzy.

o Dostepny dla cigz pojedynczych, blizniaczych, IVF i dawczyh komoérek jajowych.

¢ Otrzymasz dedykowany raport NIPT Rh wraz ze zwyktymi wynikami NIFTY. Raport wskaze, czy ptdd jest RhD-
dodatni czy RhD-ujemny. Test okresla status RhD ptodu z czutoscig 99,93% i swoistoscig 99,61%.

e Badanie NIPT Rh dostarcza istotnych informacji dotyczacych postepowania z cigzami RhD-ujemnymi w
przypadku zidentyfikowania ryzyka i moze pomaéc unikna¢ niepotrzebnego podawania profilaktyki anty-D,
jesli nie ma ryzyka.



NIFTY PREMIUM

NIFTY by GenePlanet umozliwia przebadanie dziecka pod katem zaburzer chromosomalnych oraz choréb jednogenowych. Jest
to mozliwe dzieki naszemu najszerszemu panelowi badan NIFTY Premium, w skfad ktérego wchodzg panele NIFTY Pro i MONO.

NIFTY PREMIUM NIFTY PRO + MONO

Najbardziej wszechstronny panel NIFTY Premium obejmuje:

 zesp6t Downa (trisomia 21), zespdt Edwardsa (trisomia 18) i zesp6t Pataua (trisomia 13)
» trisomie chromosoméw 9, 16 i 22

 aneuploidie chromosomow ptciowych

» 92 zespotdw delecji / duplikacji wiekszych niz 3 min par zasad

» wszystkie inne aneuploidie autosomalne oraz delecje / duplikacje*

e 202 choroby jednogenowe

e informacje o pici

*lezeli pacjentka wybierze opcje informowania o ustaleniach przypadkowych (delecje i duplikacje wieksze niz 5 min par zasad)

Badanie mozna przeprowadzi¢ po 10. tygodniu ciazy.

fg Potrzebne sg 2 probéwki krwi matki (10 ml do badania NIFTY Pro i 10 ml do analizy MONO).

Wyniki badania NIFTY Pro sg zazwyczaj dostepne w ciggu 6-10 dni roboczych, zas wyniki testu MONO zwykle
= przesytane sg w ciggu 22 dni roboczych.
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MONO (czes¢ pakietu Premium)

Przedstawiamy analize MONO.

MONO jest nieinwazyjnym prenatalnym badaniem przesiewowym wykrywajgcym niektore schorzenia jednogenowe
(monogenowe). Test pozwala stwierdzi¢ obecnos¢ u ptodu szeregu klinicznie istotnych i wptywajgcych na jakos¢ zycia
choréb, ktére sg niewykrywalne przez obecng technologie badan NIPT. Analiza ta umozliwia uzyskanie petniejszego
obrazu zagrozen zwigzanych z negatywnym wptywem zaburzen genetycznych na cigze.

Choroby genetyczne dzieli sie zwykle na trzy kategorie: choroby chromosomalne, choroby jednogenowe i choroby
uwarunkowane wieloczynnikowo. Nasz pakiet NIFTY Premium, ktéry zawiera réwniez test MONO, pozwala przebadac
Panstwa pacjentki nie tylko pod katem choréb chromosomalnych, ale takze ponad 200 choréb jednogenowych.

Choroby genetyczne
Choroby chromosomalne Choroby jednogenowe Choroby uwarunkowane
wieloczynnikowo

Nieprawid}owoéc,i liczby Choroby dziedziczone
chromosomow autosomalnie dominujaco

np. zespét Downa (trisomia 21)

np. astma, cukrzyca typu 2, nadcisnienie itp.

np. zespét Marfana

Nieprawidtowosci strukturalne
np. zespot kociego krzyku (delecja 5p)

Choroby dziedziczone
autosomalnie recesywnie
np. mukowiscydoza

Choroby mitochondrialne

. Choroby sprzezone z chromosomami
np. zespot MELAS

ptci dziedziczone dominujgco

Choroby sprzezone z
chromosomami ptciowymi

np. Hemofilia typu A Choroby sprzezone z chromosomami

pici dziedziczone recesywnie

Choroby jednogenowe lub monogenowe to zaburzenia spowodowane zmianami w pojedynczym genie. W kazdym genie
znajdujg sie instrukcje dotyczace produkcji okreslonego biatka, dlatego kiedy gen jest wadliwy, moze to powodowac rézne
schorzenia.

Choroby jednogenowe mogg powstawaé w wyniku:
dziedziczenia mutacji jednogenowych po rodzicach,
mutacji de novo (mutacji genowych, ktére nie sg dziedziczone), ktére mogg wystapic¢ juz w linii zarodkowej rodzicéw, w
czasie rozwoju zarodka lub ptodu.

Podstawowe wzorce dziedziczenia choréb jednogenowych:
dziedziczenie autosomalne dominujace,
dziedziczenie autosomalne recesywne,
dziedziczenie mitochondrialne,
dziedziczenie sprzezone z chromosomami ptciowymi dominujgce lub recesywne.
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Jednogenowe choroby autosomalne dominujgce powstajg w wyniku zmian w pojedynczym genie i zazwyczaj
rozpoznawane sg poprzez wyrazne rodzinne wzorce dziedziczenia.
~Autosomalny” oznacza, ze dany gen znajduje sie na jednym z numerowanych chromosoméw, czyli na chromosomie
innym niz ptciowy.
~Dominujacy” oznacza, ze wystarczy jedna kopia zmutowanego genu (od jednego z rodzicéw), aby wywotac zaburzenie.
Choroba autosomalna recesywna wymaga z kolei posiadania dwoch kopii zmutowanego genu (po jednej od kazdego z
rodzicéw), aby wywotac¢ zaburzenie.

Dziedziczenie autosomalne dominujace

H Allele H

EE BE HH HE

HA a a
Aa

Genotyp Homozygotyczny AA  Heterozygotyczny Homozygotyczny aa
Fenotyp DOMINUJACY wptyw Bez wptywu

A A A

Badaniawykazaty, ze ponad 50% choréb jednogenowych charakteryzujgcych sie wysokg $miertelnoscia, jest dziedziczonych
w sposéb dominujacy.

74% dominujgcych chordb jednogenowych powstaje w wyniku mutacji de novo.

Choroby mitochondrialne

Nieznane

P Dziedziczone
Dziedziczone

autosomalnie
dominujgco

Dziedziczone
autosomalnie
recesywnie

De novo

Mutacja de novo to pojecie opisujace zmiane w sekwencji DNA genu, ktéra ujawnia sie po raz pierwszy u danej osoby i nie
pojawita sie w poprzednich pokoleniach. Mutacja de novo moze wyjasni¢, w jaki sposéb dana osoba moze mie¢ chorobe
genetyczna, ktérej nie mieli jej rodzice.
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DLACZEGO WARTOWYBRAC MONO?

AnalizaMONO pozwala zbadac prébke pod katem 202 ciezkich jednogenowych WSKAZNIK .

. - , - . ZACHOROWALNOSCI
choréb dominujacych, ktére wynikajg z mutacji de novo w 155 genach. OGOLEM:
Ogblna czestos¢ wystepowania jednogenowych choréb dominujacych 1 I4oo

wykrywanych w badaniu MONO jest nawet wyzsza niz czestosc¢ wystepowania
zespotu Downa.

Niektore jednogenowe choroby dominujgce wykrywane w analizie MONO nie sg zazwyczaj zwigzane z nieprawidtowymi wynikami
prenatalnych badan USG (zwtaszcza w pierwszym trymestrze) lub moga zosta¢ wykryte dopiero pod koniec drugiego/trzeciego
trymestru albo nawet po porodzie.

Test MONO pozwala stwierdzi¢ obecnos¢ u ptodu szeregu klinicznie istotnych i wptywajgcych na jakos¢ zycia chordéb, ktére sg
niewykrywalne przez obecng technologie badan NIPT. Analiza ta umozliwia uzyskanie petniejszego obrazu zagrozen zwigzanych
z negatywnym wptywem zaburzeh genetycznych na cigze.

1/200

Wykrywa schorzenia we wszystkich grupach

. 1/250 .

wiekowych matek. Zespot
Downa

1/333

Kobiety w cigzy w kazdym wieku sg w réwnym stopniu Choroby jednogenowe (monogenowe)

narazone na ryzyko wystgpienia choréb genetycznych 1/500

wykrywanych przez to badanie. Wywiad rodzinny zwykle 1/1000

Czestos$¢ wystepowania
przy urodzeniu

nie jest wiarygodnym wskaznikiem prawdopodobienstwa 115000

20 21 22 23 24 25 26 27 28 29 30 31 32 33 34 35 36 37 38

wystapienia choroby.

Wiek matki

Wykrywa schorzenia ptodu, niewykrywalne za pomoca
tradycyjnych prenatalnych badan przesiewowych.

Choroby te czesto nie sg zwigzane z nieprawidtowymi
wynikami badan USG i mogg nie by¢ widoczne az do konca
cigzy. Ich wykrycie za pomocg innych molekularnych metod
przesiewowych, takich jak obecne testy NIPT, jest réwniez
niemozliwe.

Wykrywa schorzenia zwigzane z zaawansowanym wiekiem ojca.

Analiza MONO wykrywa choroby genetyczne, takie jak

zespdt Crouzona, zespdt Aperta, wrodzona tamliwos¢ kosci 100
o Warianty de novo zalezne od
i inne, ktére sg zwigzane z zaawansowanym wiekiem ojca © wieku ojca
(mezczyzni powyzej 40. roku zycia). To badanie przesiewowe gg &0
jest szczegblnie polecane starszym parom, poniewaz E 2
wiek ojca w momencie poczecia bezposrednio wptywa na E %0
liczbe mutacji obecnych w DNA dziecka. Wraz z wiekiem u - 2
mezczyzn wzrasta prawdopodobienstwo wystgpienia mutagji 15 20 25 30 35 40
w komorkach rozrodczych, co skutkuje wiekszym ryzykiem Wiek ojca

przekazania tych mutacji dziecku.
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METODOLOGIA

Do przeprowadzenia badania MONO potrzeba probki krwi matki o objetosci 10 ml. A zatem jesli pacjentka wybierze pakiet
NIFTY Premium, bedziemy potrzebowac¢ 20 ml jej krwi - 10 ml do klasycznego badania NIFTY Pro i kolejne 10 ml do analizy
MONO.

W ramach badania MONO analizuje sie wolnokrazgce ptodowe DNA we krwi matki przy wykorzystaniu metody nazywanej
sekwencjonowaniem nowej generacji (ang. Next Generation Sequencing, NGS) w poszukiwaniu patogennych i
prawdopodobnie patogennych zmian w 155 genach kojarzonych z 202 chorobami jednogenowymi.

WSKAZANIA

Test MONO wykonuje sie na zyczenie kazdej kobiecie, niezaleznie od wiekuiznanego wczesniejryzyka genetycznego.

Jest to kompleksowe badanie przesiewowe pod katem szeregu choréb uktadu kostnego, serca i zespotéw innych
schorzen.

Lekarz moze zaleci¢ wykonanie badania MONO kobietom, ktoére:

- majg partnera w zaawansowanym wieku

- maja stwierdzone anomalie w badaniu USG, np. skrécenie kosci dtugich i podwyzszong przeziernos¢ karkowa (ang.
nuchal translucency, NT), co sugeruje choroby jednogenowe

- chca unikna¢ inwazyjnych zabiegow

- sg zagrozone chorobami genetycznymi, pod katem ktérych sg badane

. chca wiedzie¢ ,wszystko”

WYNIKI BADAN

Kobiete nalezy poinformowac o tym, kiedy i w jaki sposob otrzyma wyniki. Ze wzgledu na inng technologie stosowang w
analizie MONO jej przeprowadzenie wymaga nieco wiecej czasu niz klasyczne badanie NIFTY by GenePlanet. W zwigzku
z tym wynik testu MONO zostanie przekazany osobno od klasycznego raportu z badania NIFTY. Wyniki testu pokazg, czy
stwierdzono obecnos$¢ patogennych albo prawdopodobnie patogennych wariantéw pojedynczych genéw.

- DODATNI WYNIK BADANIA: Dodatni wynik badania oznacza, ze w toku analizy w dowolnym z badanych genéw
stwierdzono obecnos¢ jednego lub wiecej patogennych wariantow.

Nastepny krok: Zalecane jest doradztwo genetyczne i przeprowadzenie badari diagnostycznych dla potwierdzenia wyniku.

- UJEMNY WYNIK BADANIA: Ujemny wynik badania oznacza, ze w toku analizy w zadnym z badanych genéw nie
stwierdzono obecnosci patogennych wariantéw.

Nastepny krok: Dalsza rutynowa opieka prenatalna, regularne kontrole, badania USG oraz inne badania zalecane w czasie cigzy.
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CHOROBY JEDNOGENOWE ANALIZOWANE W
BADANIU (NIFTY PREMIUM

GEN CHOROBA JEDNOGENOWA

ACTB ZespOt mozgowo-czotowo-twarzowy Baraitsera i
Wintera typu 1

ACTG1 \Z,\Zngé’):amt;)’l;%o;vo—czo}owo-twarzowy Baraitsera i

ACTG2 Miopatia trzewna typu 1

ACVR1 Postepujace kostniejgce zapalenie miesni (FOP)

ADNP Uposledzenie umystowe autosomalne dominujgce
typu 28

AKT3 Mbzg olbrzymi - polimikrogyria - polidaktylia
zaosiowa - wodogtowie typu 2

ANKRD11 Zespot KBG

ARIDTA tl;/p;)c&éﬁdzenie umystowe autosomalne dominujgce

ARID1B Zespot Coffina i Siris typu 1

ASXL1 Zespdt Bohringa i Opitza

ASXL3 Zespdt Bainbridge’a i Roppersa

ATP1A2 Naprzemienna hemiplegia dziecieca typu 1

ATP1A2 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 98

ATP1A3 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 99

BCL11A Zesp6t Dias-Logan

BICD2 Rdzeniowy zanik miesni koriczyn dolnych, 2B,
dziedziczony autosomalnie dominujaco

BRAF Zesp6t Noonan typu 7

BRAF Zespot sercowo-twarzowo-skérny

BRAF Zesp6t LEOPARD typu 3

CACNATA Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 42

CAMTA1 Dysfunkcja mézdzku ze zmiennymi A )
nieprawidtowosciami poznawczymi i behawioralnymi

CASK Intelektualne zaburzenie rozwojowe i matogtowie z
hipoplazjg mostowo-mézdzkowg

CBL Zaburzenie podobne do zespotu Noonan z
miodzienczg biataczkg mielomonocytarng lub bez

CDKL5 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 2

CHD2 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 94

CHD7 Zespot CHARGE

CHDS8 Niepetnosprawnos¢ intelektualna z autyzmem i
makrocefalig

COL11A1 Zespot Sticklera typu Il

COL1A1 Wrodzona tamliwos$¢ kosci typu |

COL1A1/COL1A2 | Wrodzona tamliwos$¢ kosci typu I

COLTA1/COL1A2 | Wrodzona tamliwo$¢ kosci typu IlI

COL1A1/COL1A2 | Wrodzona tamliwos$¢ kosci typu IV

COL2A1 Zespot Sticklera typu |

COL2A1 Dysplazja platyspondyliczna typu Torrance’a

COL2A1 Achondrogeneza typu Il lub hipochondrogeneza

COL2A1 Wrodzona dysplazja kregowo-nasadowa

COL4A1 Porencefalia typu 1

COL9A2 Dysplazja wielonasadowa typu 2

COL9A3 Dysplazja wielonasadowa typu 3 z miopatig lub bez

COMP Pseudoachondroplazja

COMP Dysplazja wielonasadowa typu 1

GEN CHOROBA JEDNOGENOWA

CREBBP Zesp6t Rubinsteina i Taybiego typu 1

CREBBP Zespo6t Menkego i Hennekama typu 1

CTCF Niepetnosprawnos¢ intelektualna, dziedziczona
autosomalnie dominujgco typu 21

CTNNBI gvi%gréeir‘li’;giﬂrorozwojowe z diplegig spastyczng i

DNM1 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 31

DYNC1H1 Utbsomainie dominLjace; ypu 13 o

DYRKIA Niepetnosprawnos¢ intelektualna, dziedziczona
autosomalnie dominujaco, typu 7

EBP Dominujaca chondrodysplazja punktowa sprzezona
z chromosomem X

EFNB1 Dysplazja czaszkowo-czotowo-nosowa

EFTUD2 )lil):;gisctjgza zuchwowo-twarzowa, typ Guiona i

EHMT1 Zespot Kleefstra typu 1

EP300 Zesp6t Rubinsteina i Taybiego typu 2

EP300 Zespo6t Menkego i Hennekama typu 2

ERF Kraniosynostoza typu 4

ERF Zesp6t Chitayat

FBN1 Zespé6t Marfana

FGFR1/FGFR2 Zesp6t Jacksona i Weissa

FGFR1 Trigonocefalia typu 1

FGFR1/FGFR2 Zespoét Pfeiffera

FGFR2 Zesp6t Saethre i Chotzena

FGFR2 Dysplazja wygietych kosci

FGFR2 Zespot Beare'a i Stevensona i skéra kreta

FGFR2 Zespot Antleya i Bixlera bez wad narzadéw ptciowych
zewnetrznych lub bez zaburzen steroidogenezy

FGFR2 Zesp6t Crouzona

FGFR2 Zespot Aperta

FGFR3 Dysplazja tanatoforyczna typu Il

FGER3 Ciezka achondroplazja - op6znienie rozwoju -
rogowacenie ciemne (SADDAN)

FGFR3 Zespo6t Muenke

FGFR3 Zespét Crouzona - rogowacenie ciemne

FGFR3 Dysplazja tanatoforyczna typu |

FGFR3 Hipochondroplazja

FGFR3 Achondroplazja

FLNA Zespot uszno-podniebienno-palcowy typu Il

FLNB Atelosteogeneza typu |

FLNB Zespot Larsena

FLNB Atelosteogeneza typu llI

FLNB Dysplazja Boomeranga

FOXG1 Zespot Retta, wariant wrodzony

FOXP1 Niepetnosprawnosc intelektualna z zaburzeniami
méwienia z cechami autystycznymi lub bez

FREM1 Trigonocefalia typu 2

GABRA1 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 19
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GEN CHOROBA JEDNOGENOWA

GABRB2 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 92

GATAD2B Zespot GAND

GFAP Choroba Alexandra

GNAO1 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 17

GNAO1 anail:r;tg\i’eonlLeyrr:ﬁurorozwojowe z ruchami
Zaburzenie neurorozwojowe z ruchami

GRIN1 hiperkinetycznymi i napadami lub bez, dziedziczone
autosomalnie dominujgco

GRIN2B Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 27
Niepetnosprawnos¢ intelektualna, dziedziczona

GRIN2B gg;osomalnie dominujgco, typu 6, z napadami lub

HDAC8 Zesp6t Cornelii de Lange typu 5

HNRNPK Zespot Au i Kline

HNRNPU Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 54

HRAS Zespot Costello

IFITM5 Wrodzona tamliwo$¢ kosci typu V

JAG1 Zespot Alagille’a typu 1

KANSL1 Zespot Koolena i De Vries

KAT6B Zespot zwezenia szpary powiekowej i
niepetnosprawnosci intelektualnej typu SBBYS

KAT6B Zespot piciowo-rzepkowy

KCNB1 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 26

KCNJ2 Zesp6t Andersena

KCNQ2 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 7

KCNT1 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 14

KIF1A Zespot NESCAV

KMT2A Zesp6t Wiedemanna i Steinera

KMT2D Zesp6t Kabuki typu 1

KRAS Zespot sercowo-twarzowo-skérny typu 2

KRAS Zespot Noonan typu 3

LMNA Dystrofia mie$niowa, wrodzona

LMNA Zespot progerii Hutchinsona i Gilforda

LZTR1 Zesp6t Noonan typu 10

MAP2K1 Zespot sercowo-twarzowo-skoérny typu 3

MAP2K2 Zespot sercowo-twarzowo-skoérny typu 4

MECP2 Zespot Retta

MED13L \?Vggisr;irecr;ie rozwoju z dysmorfig twarzowg i/lub bez

MEF2C Zaburzenie neurorozwojowe z hipotoniq, .
stereotypowymi ruchami rak i zaburzeniami mowy

MSX2 Kraniosynostoza typu 2

MSX2 Otwér ciemieniowy z dysplazjg obojczykowo-
czaszkowg

NALCN Zespot wrodzonych przykurczy konczyn i twarzy,
hipotonii i opéZnionego rozwoju

NF1 Neurofibromatoza typu 1

NF2 Neurofibromatoza typu 2

NFIX Zespét Marshalla i Smitha

NIPBL Zesp6t Cornelii de Lange typu 1

NOTCH2 Zesp6t Hajdu i Cheneya

NOTCH2 Zespot Alagille’a typu 2

NR2F1 ZespOt atrofia nerwu wzrokowego -
niepetnosprawnos¢ intelektualna

NRAS Zespot Noonan typu 6

32

GEN CHOROBA JEDNOGENOWA

NSDHL Zespo6t Sotosa typu 1

NSDHL Zespot CHILD

PACS1 Zespot niepetnosprawnosci intelektualnej, dysmorfii
czaszkowo-twarzowej oraz wnetrostwa

PIK3CA Zesp6t Cowdena typu 5

PIK3R2 M6zg olbrzymi - polimikrogyria - polidaktylia
zaosiowa - wodogtowie typu 1

PPP2R1A Niepetnosprawnos¢ intelektualna, dziedziczona
autosomalnie dominujgco, typu 36
Niepetnosprawnos¢ intelektualna, dziedziczona

PPP2RSD autosomalnie dominujgco, typu 35
Dyzostoza konczynowa typu 1 z opornosciag

PRKARTA hormonalng lub bez

PTPN11 Zespo6t Noonan typu 1
Zaburzenie neurorozwojowe z niewydolnoscig

PURA oddechowa noworodkéw, hipotonig i trudnosciami
w karmieniu

RAD21 Zespot Cornelii de Lange typu 4

RAF1 Zespdt Noonan typu 5

RERE Zaburzenia neurorozwojowe z anomaliami mézgu,
oka, serca lub bez

RIT1 Zesp6t Noonan typu 8

RPS6KA3 Zespot Coffina i Lowry'ego

RUNX2 Dysplazja przynasadowa z hipoplazjg szczeki, z
brachydaktylig lub bez

RUNX2 Dysplazja obojczykowo-czaszkowa

SATB2 Zespdt Glassa

SCNTA Wczesnoniemowleca encefalopatia padaczkowa
typu 6

SCNTA Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 6B,
niebedgca zespotem Dravet

SCN2A Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 11

SCN2A Ataksja epizodyczna typu 9

SCN8A Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 13

SCN8A Uposledzenie funkcji poznawczych z ataksja
moézdzkowa lub bez

SETBP1 Zespdt Schinzela i Giediona

SETBP1 Niepetnosprawnos¢ intelektualna, dziedziczona
autosomalnie dominujgco, typu 29

SETD2 Zespo6t Luscan i Lumish

SETDS Niepetnosprawnos¢ intelektualna, dziedziczona
autosomalnie dominujgco, typu 23

SHANK3 Zesp6t Phelan i McDermid

SHOC2 Zaburzenie podobne do zespotu Noonan z luznymi
wiosami anagenowymi

SKI Zesp6t Shprintzena i Goldberga

SLC25A24 Zespot progeroidalny, typ Petty

SMAD3 Zespot Loeysa i Dietza typu 3

SMAD4 Zespot Myhre

SMARCA2 Zespot Nicolaides i Baraitsera
Zespot blefarofimozy i niepetnosprawnosci

SMARCAZ intelektualnej

SMARCA4 Uposledzenie umystowe autosomalne dominujace
typu 16

SMARCB1 Uposledzenie umystowe autosomalne dominujace
typu 15

SMARCE1 Zespot Coffina i Siris typu 5

SMC1A Zesp6t Cornelii de Lange typu 2

SMC3 Zesp6t Cornelii de Lange typu 3

SOS1 Zespét Noonan typu 4

S0OS2 Zespdt Noonan typu 9

GEN CHOROBA JEDNOGENOWA

SOX9 Dysplazja kampomeliczna

SPECC1L Zesp6t Opitza GBBB typu Il

SPTAN1 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 5

SRCAP Zespot Floating i Harbour

SRCAP Opé;qienie rozwoju, hipotonia, wady uktadu ‘
mies$niowo-szkieletowego i zaburzenia zachowania

STAT3 iZnefseplzcgjiihiperimmunoglobuliny E i nawracajacych

STXBP1 Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa typu 4

SYNGAP1 utbsomalnie domintjaco, tpu s oo

TBL1XR1 Zespot Pierpont

TBLIXR1 Niepetnosprawnos¢ intelektualna, dziedziczona
autosomalnie dominujgco, typu 41

TBX5 Zespot Holt i Orama

TCF4 Zespot Pitta i Hopkinsa

TGFB2 Zespot Loeysa i Dietza typu 4

TGFBR1 Zespot Loeysa i Dietza typu 1

TGFBR2 Zespot Loeysa i Dietza typu 2

TRAF7 Wady serca, twarzy i palcéw z opdZznieniem rozwoju

TRPS1 Zespot wlosowo-nosowo-palcowy typu |

TSC1 Zespot stwardnienia guzowatego typu 1

TSC2 Zespot stwardnienia guzowatego typu 2

TUBATA Lizencefalia typu 3

TUBB Symetryczne bruzdy-obrecze, wrodzone, typu 1

TUBB Dysplazja kory mézgowej, ztozona, z innymi wadami
mozgu, typu 6

TUBB2A quc,)snglizl@ggrg mozgowej, ztozona, z innymi wadami

TUBB4A Leukodystrofia hipomielinizujgca typu 6

TWIST1 Zespot Saethre i Chotzena z wadami powiek lub bez

TWIST1 Kraniosynostoza typu 1

TWIST1 Zespot Sweeney-Cox

TWIST1 Zespot Robinowa i Soraufa

WDR45 Zespot neurozwyrodnieniowy spowodowany
gromadzeniem sie zelaza w mézgu, typu 5

ZBTB20 Zespot Primrose’a

ZC4H2 Zespot Wieackera i Wolffa, ograniczony do kobiet

ZEB2 Zesp6t Mowata i Wilsona
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OGRANICZENIA BADANIA

Chociaz test NIFTY jest odpowiedni dla prawie wszystkich kobiet, w szczegbInych przypadkach istnieje szereg ograniczen.

Zostaty one podsumowane w ponizszej tabeli.

TYP PROBKI

DODATKOWE INFORMACJE

KRYTERIA KWALIFIKAC]I
PROBKI DO BADANIA

Wiek ciazy przy pobraniu prébki

Wiek cigzy musi wynosi¢ co najmniej 10 tygodni

Dopuszczalne

Wiek cigzy ponizej 10 tygodni

Liczba ptodéw

Cigza pojedyncza i blizniacza

Dopuszczalne*

Trojaczki

Syndrom znikajacego blizniaka

Zatrzymanie rozwoju musi dokonac sie w ciggu 8 tygodni
cigzy. Od zakonczenia zatrzymania rozwoju do pobrania
prébki do badania NIFTY uptyneto ponad 8 tygodni..

Accepted

Od zakonczenia zatrzymania rozwoju do pobrania probki
do badania NIFTY uptyneto mniej niz 8 tygodni.

Zatrzymanie rozwoju nastgpito po 8. tygodniu cigzy.

Leczenie heparyna lub jej analogami

Co najmniej 24-godzinna przerwa przed pobraniem proébki
krwi

Dopuszczalne

Mniej niz 24-godzinna przerwa przed pobraniem prébki
krwi

U ciezarnej stwierdzono w przesztosci

nowotwor tagodny lub ztosliwy

We krwi matki nie ma juz DNA guza

Dopuszczalne

Pacjentka choruje obecnie

Immunoterapia komérkowa z
wykorzystaniem allogenicznego DNA

Co najmniej 4-tygodniowa przerwa miedzy ostatnig
terapia a pobraniem proébki do badania NIFTY

Dopuszczalne

Mniej niz 4-tygodniowa przerwa miedzy ostatnig terapia a
pobraniem prébki do badania NIFTY

Terapia albuminami ludzkimi

Co najmniej 4-tygodniowa przerwa miedzy ostatnig
terapig a pobraniem prébki do badania NIFTY

Dopuszczalne

Mniej niz 4-tygodniowa przerwa miedzy ostatnig terapig a
pobraniem prébki do badania NIFTY

Transfuzja krwi

Co najmniej 1 rok przerwy miedzy ostatnig terapig a
pobraniem prébki do badania NIFTY

Dopuszczalne

Mniej niz 1 rok przerwy miedzy ostatnig terapig a
pobraniem prébki do badania NIFTY

IVF, dawstwo komérek jajowych/nasienia

Dopuszczalne

Terapia komérkami macierzystymi

Transplantacja narzagdow (u matki)

Choroby zakaZne przenoszone przez

krew matki

Nieprawidtowy kariotyp matki
(konsultacja przed badaniem dla kazdego
przypadku)

Inwersja, translokacja, delecja, duplikacja i mozaicyzm u
matki

Nieprawidtowy genotyp matki

Choroby monogenowe

Dopuszczalne**

*Bliznieta akceptowane tylko w przypadku pakietéw Basic i Pro
**Nieakceptowane w przypadku pakietow Premium
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