NIFTY)"

NIFTY™ Nieinwazyjny, Genetyczny Test Prenataly
okreslajacy ryzyko wystgpienia zespotu Downa, Edwardsa i Patau

Nieinwazyjne badania prenatalne, polegajace na ocenia parametréw biochemicznych,
takie jak np. test PAPP-A, Beta-hCG, zapewniajg wykrywalno$é¢ na poziomie okoto 60-
80% przy 5% wynikow fatszywie dodatnich. Dlatego w niektérych przypadkach
przeprowadza sie dodatkowe badania komodrek ptodu, zawartych w ptynie
owodniowym, ktére sg pozyskiwane w sposéb inwazyjny w trakcie zabiegu zwanego
amniopunkcja. Metoda ta jest zwigzana z 1-2% ryzykiem poronienia.

Od 2013 roku w Polsce jest dostepny test nowej generacji - NIFTY. Test NIFTY, podobnie
jak test PAPP-A, wykonywany jest z krwi matki, jednak nie ocenia on parametréw
biochemicznych ciezarnej, tylko wolny DNA ptodu krazacy we krwi matki — tak zwany
cffDNA. Dzieki temu skuteczno$¢ badania przewyzsza 99,5%. Test NIFTY okresla ryzyko
trisomii ptodu (zespét Downa, Edwardsa i Patau) oraz niektérych innych zespotéw wad
wrodzonych spowodowanych nieprawidtowosciami chromosomowymi. Dzieki niemu,
wiele przysztych mam moze unikng¢ badan inwazyjnych (w tym amniopunkcji), ktérych
tak bardzo sie obawiajg. Test byt poddany wnikliwej procedurze walidacji a do wrzesnia
2014 przeprowadzono 350 000 badan NIFTY na catym $wiecie.

Nalezy jednak pamietad, ze test NIFTY ma status testu przesiewowego, co oznacza, ze
nieprawidtowe wyniki testu powinny zosta¢ potwierdzone tradycyjng metoda
diagnostyczng - inwazyjng. Ponadto, w niektérych sytuacjach klinicznych (np. gdy
obserwowane sg nieprawidtowosci rozwojowe ptodu w USG) wskazane jest
przeprowadzenie analizy dotyczacej wszystkich chromosoméw ptodu tradycyjng
metoda.

Test NIFTY™ ocenia:

- ryzyko wystgpienia trisomii ptodu takich jak zespét Downa, Edwardsa i Patau
- ryzyko wystgpienia u ptodu wybranych zespotéw mikrodelecyjnych

- ryzyko wystgpienia zaburzen liczby chromosomoéw

- genetyczng ptec dziecka

Trisomie

Trisomia to rodzaj aberracji chromosomowej, polegajgcej na obecnosci dodatkowego
(trzeciego) chromosomu w danej parze chromosomoéw. Najczestsze wsréd zywo
urodzonych noworodkdéw s3: trisomia chromosomu 21 (zesp6t Downa), trisomia 18
(zespot Edwardsa) oraz 13 (zespot Patau). Odpowiadajg one za wystgpienie cech
dysmorfii, wad wrodzonych i niepetnosprawnosci intelektualnej dziecka.



Zespoty mikrodelecyjne

Zespo6t mikrodelecyjny to zespdt cech klinicznych, zwigzanych z brakiem (delecjq)
fragmentu chromosomu. Lokalizacja i rozmiar delecji determinujg rodzaj i stopien
nasilenia objawdw klinicznych. U chorych z mikrodelecjami mogg wystepowac liczne
nieprawidtowosci, m.in. niepetnosprawnos¢ intelektualna, problemy z zachowaniem,
nietypowy wyglad (dysmorfia), zaburzenia napiecia miesniowego (wiotkos¢ Iub
spastycznosé), zaburzenia wzrastania, odzywiania, padaczka, wady wrodzone.

Aneuploidia chromosomow pici

Aneuploidia chromosoméw pftci dotyczy wystepowania niewtasciwej liczby (wiekszej lub
mniejszej) chromosomow ptci X lub Y. Wiekszos¢ typow aneuploidii chromosomoéw ptci
ma przebieg fagodny, bez zaburzen rozwoju intelektualnego, konsekwencjg niektorych
moze by¢ nieptodnosé czy problemy w nauce.

Zalety testu NIFTY™

Bezpieczny
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Jak wykonaé test NIFTY™?

Do testu NIFTY™ pobiera sie 10 ml krwi zylnej podobnie jak w przypadku prostych badan
biochemicznych. Pobranie nastgpi podczas wizyty w naszej placéwce. Pacjentka nie musi
by¢ na czczo. Test NIFTY™ jest dostepny od 10. tygodnia cigzy.
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Badanie NIFTY mozna wykonac¢ takze w przypadku cigzy blizniacze;j.

Test NIFTY™ jest jedynym badaniem z ubezpieczeniem testu w cenie.
Laboratorium wykonujgce test NIFTY™ jest tak pewne skutecznosci

Przeciwwskazania do inwazyjnej

zwigkszone ryzyko poronienia,
infekcja wirusem zapalenia

wdrozonej

procedury, iz kazda pacjentka obejmowana jest dobrowolnym ubezpieczeniem. W
przypadku wydania wyniku fatszywie negatywnego, czyli w sytuacji kiedy test nie wykaze
trisomii ptodu a dziecko urodzi sie z zespotem Downa, Edwardsa lub Patau, firma
ubezpieczeniowa wyptaci odszkodowanie w wysokosci odpowiadajgcej rownowartosci
32 000 USD. W przypadku wyniku "pozytywnego" testu NIFTY™, firma BGI zaleca
wykonanie badan inwazyjnych w celu potwierdzenia wyniku. Rdwniez w tym przypadku
firma ubezpieczeniowa zwrdci czes¢ kosztédw zwigzanych z wykonaniem zabiegu

inwazyjnego do réwnowartosci 400 USD.



Poréwnanie testu z innymi dostepnymi metodami badan prenatalnych w Polsce
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Jak dziata test NIFTY™
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Test NIFTY wymaga pobrania od ciezarnej niewielkiej objetosci krwi (10 ml), w ktérej
analizowany jest cffDNA w celu okreslenia nieprawidtowosci chromosomowych.
Czasteczki wolnego, pozakomoérkowego DNA (cffDNA) to mate fragmenty DNA, ktére
kraza we krwi. Podczas cigzy fragmenty DNA pochodzgce zaréwno od matki, jak i od
ptodu sg obecne w krwiobiegu ciezarnej. Jesli wystepuje aneuploidia, podczas badania
zostanie wykryte niezrdwnowazenie genomu ptodu, wynikajgce z nadmiaru lub
niedoboru chromosomow.

Link do filmu:
http://www.youtube.com/watch?v=Yq4w1ZFmLYM&feature=youtu.be

Wiecej informacji na stronie www.nifty.pl



