BROSZURA INFORMACYINA NA TEMAT
NIEINWAZYJNEGO TESTU PRENATALENGO [NIPT]

Badanie wykonywane jest we wspotoracy z Uniwersytetem w Leuven w Belgii
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Wigkszo$¢ dzieci rodzi sie¢ zdrowa, jednak kazde dziecko ma niewielkie ryzyko choroby zwigzanej z
niepetnosprawnoscia fizyczng i/lub intelektualng. W niektorych przypadkach niepelnosprawno$¢ moze by¢
wynikiem nieprawidtowosci w chromosomach. Chromosomy sa nosnikami naszego materiatu
genetycznego i moga by¢ poréownane do wielkiej "ksigzki kucharskiej” z przepisami - w naszych
chromosomach przepisami sg geny, ktérych mamy okoto 20 tys. Wigkszo$¢ ludzi ma 46 chromosomow, z
ktorych dwa okreslajg pte¢: XX dla kobiet i XY dla m¢zczyzn. Pozostate 44 tworza 22 pary chromosomow,
ktore sg numerowane od 1 do 22. W prawidtowej sytuacji, kazda para chromosomow sktada si¢ z
chromosomu otrzymanego od matki i chromosomu otrzymanego od ojca.
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Dziecko z trisomig chromosomu 21 pary (bardziej znanej jako zespot Downa), ma trzy zamiast dwoch
kopii chromosomu 21. Dlatego u dziecka z zespotem Downa wystepuje 47 chromosomow, a nie 46.
Trisomia chromosomu 21 jest najczestszg nieprawidtowoscig chromosomowa z niepelnosprawnoscia
intelektualng jako gtéwnym objawem. W okoto 50% przypadkow wystepuje rowniez wrodzona wada serca
lub inne nieprawidlowosci fizyczne, ktore w czasie cigzy mozna wykryé za pomocg badania
ultrasonograficznego (USG). Ryzyko urodzenia dziecka z trisomig wrasta wraz z wiekiem matki i ro$nie
gwattownie po przekroczeniu wieku 36 lat. Wigkszos$¢ dzieci dotknigtych trisomig rodzi si¢ jednak w
grupie kobiet ponizej 36 roku zycia, poniewaz to ta grupa kobiet rodzi najwigcej dzieci (okoto 85%
porodow).
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Test NIPT jest badaniem catogenomowym, co oznacza, ze podczas badania analizowane sg wszystkie
chromosomy. Dlatego tez, w rzadkich przypadkach (okoto 0,5% badan) test ten moze wykry¢ inne niz
trisomia chromosomu 13, 18 lub 21 aberracje chromosomowe. Zmiany te moga mie¢ istotne znaczenie dla
zdrowia ptodu lub matki (Pacjentki), dlatego tez zostang one uwzglednione w wyniku badania, a nastepnie
omoéwione z lekarzem genetykiem.

Trzeba jednak pamigtac, ze czulo$¢ testu nieinwazyjnego jest mniejsza niz diagnostycznych testow
inwazyjnych. Nie ma réwniez na chwile obecna danych na temat oceny czulosci testu dla aberracji
innych niz trisomie chromosomoéw 13, 18 i 21 pary.

Test zostat opracowany i jest wykonywany w Centrum Genetyki Cztowieka na Uniwersytecie w Leuven w
Belgii. Posiada certyfikat jakosci ISO 15189.

Jakie s zagrozenia dla mojego dziecka, jesli zdecyduje si¢ na badanie NIPT?

NIPT jest nieinwazyjnym badaniem przesiewowym. Pobieranie krwi od matki (Pacjentki) nie stanowi
zadnego zagrozenia dla cigzy.

Czego NIE wykryje test NIPT?

U Mozaikowej formy trisomii chromosomow 13, 18 i 21 pary (czyli gdy trisomia ktorego$ z badanych
chromosomow wystepuje jedynie w niektorych, a nie we wszystkich komadrkach).

U Matych mikrodelecji lub mikroduplikacji, ktorych wielkos¢ jest ponizej rozdzielczo$ci badania NIPT.
U Choréb monogenowych (czyli mutacji pojedynczych gendow powodujacych choroby takie jak np.
mukowiscydoza czy Zesp6t Lamliwego Chromosomu X)

U  Chorob wielogenowych/wieloczynnikowych np. autyzm czy padaczka.



Kiedy test NIPT NIE jest wskazany?

O W przypadku stwierdzenia wrodzonych wad ptodu w badaniu ultrasonograficznym sugerowane jest
wykonanie prenatalnego badania inwazyjnego (biopsja trofoblastu/amniopunkcja po konsultacji
genetycznej).

O Przeciwskazaniem do wykonania testu jest przeprowadzony u matki zabieg transfuzji krwi, terapii
komoérkami macierzystymi, immunoterapii lub transplantacji.

U Przeciwskazaniem do wykonania testu jest stwierdzona u matki choroba nowotworowa.

Jakie sg mozliwe wyniki testu NIPT?

1. WYNIK PRAWIDEOWY DLA CHROMOSOMOW 13, 18i 21 PARY

Wynik prawidlowy oznacza, ze nie stwierdzono w badaniu podwyzszonych wartosci dla chromosomow
13, 18 1 21 pary. Test NIPT ma bardzo wysokg czulo$¢ badania, duzo wyzszg niz inne testy przesiewowe.
Dla chromosoméw 13, 18 1 21 czuto$¢ badania wynosi ponad 99,9%. Nalezy jednak pamietaé, ze jest to
test przesiewowy, dlatego prawidlowy wynik badania nie wyklucza w 100% mozliwosci trisomii
badanych chromosomow 13, 18, 21 pary.

2. NIEPRAWIDLOWY WYNIK BADANIA

Wuynik taki oznacza, ze jest duze ryzyko, ze dziecko dotknigte jest trisomig jednego z badanych
chromosomow lub, ze stwierdzone zostato duze ryzyko innej aberracji chromosomowej. Wynik badania
NIPT powinien by¢ potwierdzony badaniem inwazyjnym (najlepszym badaniem w takim przypadku jest
amniopunkcja) w trakcie, ktorego badane jest bezposrednio DNA dziecka. Dopiero badanie inwazyjne da
pelng odpowiedz dotyczaca obecnosci lub wykluczenia aberracji u dziecka, ktorej podwyzszone ryzyko
wynika z testu NIPT. W przypadku otrzymania wyniku nieprawidlowego konieczna jest konsultacja
w Poradni Genetycznej.

3. WYNIK NIEINFORMACYJNY

Wrynik taki oznacza, ze nie ma podstaw do wykluczenia lub potwierdzenia obecno$ci trisomii
chromosomowej u ptodu (np. z powodu zbyt matej ilosci frakcji ptodowego DNA w krwi matki). Wynik
nieinformacyjny dotyczy okoto 1% badan NIPT. W przypadku otrzymania takiego wyniku mozliwe jest
przestanie nowej probki krwi na badanie (bez ponoszenia dodatkowych kosztéw) lub tez rozwazenie
wykonania badania inwazyjnego (np. amniopunkcji). W przypadku otrzymania wyniku
nieinformacyjnego konieczna jest konsultacja w Poradni Genetycznej.

4. NIE OTRZYMANO WYNIKU BADANIA

W przypadku otrzymania informacji, ze mimo przeprowadzenia procedury diagnostycznej NIPT nie
otrzymano wyniku, mozliwe jest przestanie nowej probki krwi na badanie (bez ponoszenia dodatkowych
kosztow) lub tez rozwazenie wykonania badania inwazyjnego (np. amniopunkcji). W przypadku nie
otrzymania wyniku NIPT konieczna jest konsultacja w Poradni Genetycznej.

Pacjentka wykonujaca test NIPT ma prawo do konsultacji w Poradni Genetycznej przed i po wykonaniu
badania w ramach optaty za badanie.



