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Genetyczne przesiewowe badanie prenatalne, NIPT
ocena ryzyka trisomii 21,18 13
+ analiza chromosomow X i Y

* [nnowacyjna technika.
* Standardowo pobierana préobka krwi.

* Wyniki uwzgledniajace indywidualne uwarunkowania pacjentki.'
* Mozliwo$¢ wykonywania w dowolnym czasie, po 10. tygodniu cigzy.
* Najnizszy odsetek wynikéw fatszywie dodatnich. '

* Wiarygodnos¢ poréwnywalna z rozstrzygajacymi testami inwazyjnymi.

www.diagnostyka.pl



Test Harmony - zastosowanie zaawansowanej techniki badawczej
w przesiewowych badaniach prenatalnych

Niezawodnos$c¢ testu uzyskana przez ukierunkowanie analizy wolnego
pozakomdrkowego DNA na DNA chromosoméw 21,18 1 |3 ptodu.

cfDNA we krwi

. DNA chromosomow 21, 18, 13
I DNA innych chromosomow

[ Niemapowane cfDNA

Zasada testu Harmony
Zastosowanie zmodyfikowanej metody réwnoleglego
sekwencjonowania DNA (ang. massively parallel sequen-
cing, MPS) do analizy pozakomdrkowego ptodowego
DNA, krazacego w krwi matki.

Ukierunkowany

(test Harmony) MPSS (sekwencja shotgun)

) Wolne pozakomdrkowe DNA: fDNA (ang. cell-free
DNA) to krétkie fragmenty chromosomalnego DNA
znajdujace sie w krwiobiegu.

) W czasie cigzy we krwi matki pojawia sie dodatkowo
wolne pozakomdrkowe DNA ptodu - cffDNA
(ang. cell-free fetal DNA).?

) Wysoka niezawodnoéé wykrywania trisomii uzyskano
dzieki ograniczeniu analizy cffDNA do DNA chromoso-
méw 21, 181 13.

Wigksza skutecznos¢ Losowa analiza <fDNA

Wyniki zawieraja najistotniejsze klinicznie informacje:

Wyniki testu Zawartoll towa fDNA plodu: 10,5%

) tatwe w interpretacji: dla kazdej trisomii -

prosty komunikat: ,Wysokie ryzyko" lub
,Niskie ryzyko".

) Spersonalizowane dzieki uwzglednieniu
frakcji DNA pfodu, frakcji chromosomalnej,
wieku cigzowego i wieku matki.

) Jednoznaczne w przypadku ryzyka trisomii:
99,5% wynikéw mieszczacych sie poza
wartosciami granicznymi:

<1/10000 (0,01%) i >99/100 (99%)

) Okreslanie pici dziecka przez analize
chromosoméw Xi Y z prawdopodobien-
stwem >999%.”

CHROMOSOM
Trisomia 21 (T21)
Trisomia 18 (T18)

WYNIK
WYSOKIEERYZYKO
Niskie ryzyko

PRAWDOPODOBIENSTWO
Ponad 99/100 (99%)
Mniej niz 1/10 000 (0,01%)

ZALECENIE

Konsultacje genetyczne i dodatkowe testy

Omoéwic wyniki z pacjentem

Trisomia 13 (T13)

Niskie ryzyko

Mniej niz 1/10 000 (0,01%)

Omoéwic wyniki z pacjentem

Analiza’ Y
-

Ptod ptci meskiej

Ponad 99/100 (99%)

Omoéwic wyniki z pacjentem

J

&

<1/10000
(0,01%)

1/1 000 1/100
(0,1%) (1%)

10/100
(10%)

50/100 90/100
(50%) (90%)

>99/100
(99%)

) Istnieje okreslona, minimalna ilo$¢ DNA
plodu niezbedna dla uzyskania wiarygodnych
wynikéw testu. Zwiekszona masa ciafa matki
i wczesna cigza moga obnizac zawartosc
procentowa cfDNA ptodu do <4%.”

) llos¢ fDNA ptodu w danej probce stanowi
zmienng istotng w obliczaniu zindywidualizo-
wanego ryzyka dla pacjentki.

Zwigzek pomiedzy masg ciata matki i procentowa zawartoscia cfDNA pfodu.
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Unikalna wiarygodnos¢ testu uzyskana dzieki modyfikacjom metody
sekwencjonowania DNA oraz doborowi danych charakteryzujacych probke i pacjentke.'

Wihasciwosci testu Harmony*>¢

Odsetek wynikow fa N
(tacznie dla trisomii: 0,15%

Analiza chromosoméw X i Y pozwala na okreslenie ptci ptodu z doktad-
noscia przekraczajgcg 99%. Ponadto test umozliwia oceneg ryzyka zabu-
rzen chromosomoéw ptciowych. W tym wypadku doktadnos¢ wyniku jest
rézna i zalezy od rodzaju wykrytego zaburzenia.’

Uzytecznos¢ kliniczna testu Harmony w populacji ogolnej®

Nicolaides K.H., Syngelaki A., Ashoor G, et al., Noninvasive prenatal testing for fetal trisomies in a routinely screened first-trimester
population. Am ] Obstet Gynecol (2012); 207:374.el-6.
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[ Trisomia <> Fatszywie dodatni < Brak trisomii

) Oba rysunki dotyczg tej samej liczby pacjentek
» 10 przypadkoéw trisomii 21 lub trisomii |8
> | 939 przypadkéw braku trisomii



Test Harmony = genetyczny prenatalny
test przesiewowy

) Wykrywa >99% przypadkoéw trisomii 21 ptodu, a odsetek wynikéw
fatszywie dodatnich wynosi <0, |%.

) Posiada mozliwos¢ opcjonalnej analizy chromosoméw X iY w celu
okreslenia pfci dziecka.

) Test Harmony jest odpowiedni dla kobiet w cigzy pojedynczej lub
blizniaczej (dwuptodowej), w tym cigzy z komorki jajowej pochodza-
cej z donacji i z zaptodnienia in vitro.

) Test nie nadaje sie do oceny ryzyka istnienia mozaikowatosci,
czesciowych trisomii lub translokaciji.

Wyniki testéw przesiewowych w kierunku trisomii 21

FPR (odsetek wynikéw fatszywie dodatnich)=5% FPR = <0,1 %
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A 1 @  Test Prenatalny Harmony zostal opracowany i jest wykonywany przez laboratorium kliniczne Ariosa Diagnostics, San Jose, CA, USA,
I OS a certyfikowane przez CLIA.

DIAGNOSTICS Ariosa™, Harmony ™ i Harmony Prenatal Test™ sa znakami towarowymi firmy Ariosa Diagnostics, Inc.
© 2013 Ariosa Diagnostics, Inc. Wszystkie prawa zastrzezone. tel. + 1 925-854-6246
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