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OCENA RYZYKA
GENETYCZNYCH WAD PLODU

PRISCA 5.0

Nieinwazyjna diagnostyka prenatalna




BADANIE
PRENATALNE

PRISCA 5.0

SPECJALISTYCZNY PROGRAM KOMPUTEROWY DO OCENY
RYZYKA WAD CHROMOSOMOWYCH PtODU | WAD
ROZWOJOWYCHUKLADU NERWOWEGO NA PODSTAWIE
POMIAROW MARKEROW BIOCHEMICZNYCH
W KRWI MATKI | POMIAROW USG PLODU

...Co roku w Europie rodzi sie ponad 5 miliondw dzieci - wiekszosc
matek w pierwszym trymestrze cigzy poddaje sie przesiewowym,
badaniom prenatalnym. . .

Przeprowadzenie biochemicznych, nieinwazyjnych, przesiewowych badan prenatalnych okreslajgcych
RYZYKO (PRAWDOPODOBIENSTWO) obecnosci u ptodu wad (nieprawidtowosci) chromosomowych
I wad rozwojowych cewy nerwowej, zalecane jest wszystkim ciezarnym, bez wzgledu na wiek.

U kobiet, ktére ukonczyty 35 lat badanie takie nalezy wykonywa¢ obowigzkowo!




PRISCA 5.0

BADANIA
WYWIAD BIOCHEMICZNE

LEKARSKI Z SUROWICY
MATKI

| TRYMESTR CIAZY Il TRYMESTR CIAZY
PAPP-A + Wolna 3-HCG AFP, 3-HCG, uE3

PAPP-A + -HCG + NT AFP, 3-HCG, uE3 + NT
Ryzyko trisomii 21, 18, 13 Ryzyko trisomii 21, 18, 13
Ryzyko wad cewy nerwowej Ryzyko wad cewy nerwowej

i Il TRYMESTR CIAZY

Test zintegrowany:
USG z | trymestru + badania
biochemiczne Il trymestru
AFP, 3-HCG, uE3

OCENA RYZYKA
GENETYCZNYCH
WAD PLODU

DO OCENY RYZYKA WAD CHROMOSOMOWYCH | WAD ROZWOJOWYCH
UKELADU NERWOWEGO PLODU WYKORZYSTUJE SIE KOMPUTEROWA
WIELOPARAMETROWA ANALIZE DANYCH STANOWIACYCH:

* wyniki oznaczen biochemicznych wykonywanych w surowicy krwi matki po uwzglednieniu
szeregu czynnikéw korygujacych

* wyniki pomiaréw ultrasonometrycznych (USG) ptodu.

Wieloparametrowa analiza prowadzaca do okreslenia ryzyka wad ptodu wykonywana jest zgodnie z przyjgtymi
algorytmami postepowania w oparciu o specjalistyczne programy komputerowe.




Program Prisca 5.0 umozliwia wyliczenie ryzyka obecnosci u dziecka trisomii:
21, 18 i 13 oraz wad rozwojowych cewy nerwowej na podstawie wykonanych
jednoczasowo pomiaréw stezen markeréw biochemicznych w krwi matki
i pomiaréw ultasonometrycznych ptodu.

Raport Prisca 5.0 bez wzgledu na wynik musi by¢ skonsultowany z lekarzem
prowadzacym cigze. Wysokie ryzyko wady rozwojowej ptodu stanowi dla lekarza
sugestie wdrozenia badan diagnostycznych rozpoznajacych wady genetyczne.

WADY PLODU UWZGLEDNIONE W PROGRAMIE PRISCA 5.0

Trisomie s3 chromosomowymi wadami (aberracjami) polegajacymi na obecnosci dodatkowego
chromosomu (lub jego fragmentu) przy jednej z par chromosomdw, objawiajgcymi sie
charakterystycznymi zespotami wrodzonych wad organizmu. W nazwie aberragji uwzglednia si¢ numer
pary chromosomoéw z dodatkowym elementem i nazwe zespotu cech u dziecka, ktére wigzg sie
z dang aberracjg chromosomowa. Przykfadowo, najczestsza aberracja: trisomia chromosomu 2 |
objawia sie jako zespdt Downa. W badaniach prenatalnych rutynowo okreslane jest ryzyko obecnosci
u ptodu trisomii 21, 18 i 3. Ryzyko urodzenia zywego dziecka obcigzonego trisomia wzrasta
z wiekiem matki. Wg Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego (PTG), ryzyko trisomii 21 u ptodu
kobiety trzydziestoletniej wynosi |:385, utrzydziestopiecioletniej— | : 192, a u czterdziestopiecioletnie]
— 1:66. Poniewaz 70-80% dzieci z trisomiami rodzonych jest przez kobiety mtode, bez wyraznych
przestanek o ryzyku aberracji, PTG, zgodnie z Fundacja Medycyny Ptodu, FMF (ang. The Fetal
Medicine Fundation), rekomenduje, by nieinwazyjna ocena ryzyka wad chromosomowych ptodu
byfa przeprowadzana u wszystkich ciezarnych.

Czestos$¢ wystepowania trisomii uwzglednionych w programie Prisca 5.0. wyrazana jest jako Srednie
ryzyko populacyjne. Dane z réznych zrédet rdznia sie nieznacznie migdzy soba. Jest istotne, ze bez
wzgledu na zrédto, czestosc wystepowania trisomii 2| okreslana jest jako dziesieciokrotnie wieksza niz
trisomii 181 13.

* trisomia 2| — zespét Downa: | na 700/800 zywych urodzen
* trisomia |18 — zespot Edwardsa: | na 5000/6000 zywych urodzen
* trisomia |3 — zespot Pataua: | na 8000/10000 zywych urodzen

Wady cewy nerwowej s3g wadami rozwojowymi zwigzanymi z nieprawidtowym zamknieciem szwu
cewy nerwowej. Ich ryzyko populacyjne plasuje sie pomiedzy ryzykiem trisomii 2| i trisomii 8.

Markerem biochemicznym wady nerwowe] ptodu jest nieprawidtowe stezenie AFP w surowicy matki.

ZALOZENIA | SPOSOB DZIAtANIA ALGORYTMU | PROGRAMU
KOMPUTEROWEGO PRISCA 5.0

* Prawidtowemu przebiegowi cigzy i rozwojowi zdrowego ptodu towarzyszy okreslony, zmieniajacy
sie¢ w okreslony sposob z wiekiem cigzy, poziom pewnych parametrow biochemicznych w krwi
matki. Substancje takie petnig role biochemicznych markerdw cigzy.

* W przypadku, gdy rozwijajacy sie ptéd dotknigty jest genetyczng wada chromosomowsa lub
wadg rozwojowg uktadu nerwowego, poziomy markerdw biochemicznych odbiegajg od
srednich wartosci prawidfowych.




Dokfadne okreslenie stopnia zgodnosci poziomu markerow w krwi cigzarnej ze Srednimi wartosciami
prawidfowymi pozwala na oszacowanie ryzyka obcigzenia jej dziecka okreslong wadg genetyczna.

Réwnoczesne okreslenie zgodnosci poziomu kilku markerdw wymaga specjalistycznego programu
komputerowego. Program taki odnosi wielkos¢ stezenia markera u badanej do mediany wielkosci
prawidfowych dla odpowiedniego wieku cigzy. Wynik przestawiany jest jako wielokrotnos¢ lub utamek
mediany MoM (ang. Multiple of the Median). Przyktadowo: |,5; 0,7 itd.

Dla potrzeb programu wiek cigzy okreslany jest z doktadnoscig do jednego dnia i wyrazany jako liczba
tygodni pefnych i dni tygodnia rozpoczetego, np.: |2 tygodni + 2 dni, czyli 12 t.c. + 2 d. Zalecang
metoda okreslania wieku cigzowego jest ultrasonometria.

W obliczeniach na podstawie MoM ryzyka wady program dokonuje korekt uwzgledniajacych szereg
czynnikdw istotnie wptywajacych na ostateczny wynik: mase ciata cigzarnej, rase, palenie tytoniu, cigze
blizniaczg, cukrzyce, zaptodnienie in vitro (IVD).
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Zlecenie wykonania raportu PRISCA-5

Ocena ryzyka wad genetycznych ptodu (trisomia 21, trisomia |3/18 oraz wady cewy nerwowej)
za pomoca programu komputerowgo PRISCA-5

KOD ZLECENIA

Zlecenie badan biochemicznych:

[ dla I-go trymestru ciazy, 8-13 tydzien (zalecany pomiedzy 11-12 tyg. ciazy)
PAPP-A, wolna podjednostka phCG*

[ dla Il-go trymestru cigzy (14-22 tydzien) - AFP, hCG, uE3*

. . . . . Data pobrania probki
Uwaga! Uzupetnienie wszystkich rubryk jest konieczne do wydania raportu PRISCA-5 do badan biochemicznych

Dane ciezarne;j

Imie “‘l‘

Lt ererr et ettt bbb
Nazwisko N A A O v B A
Data urodzenia pesel | | [ [ [ L[ [ [ []]
Waga kg Nr tefefonu do ciezarnej
Wywiad
Data ostatniej miesigczki (LMP) Wiek ptodu wg LMP
Cykle regularne* [] tak [ nie Dtugos¢ cyklu
Palaca* ] tak 1 nie IVF* [ tak [ nie
Cukrzyca* [ tak [ nie Ciaza blizniacza* [1 tak [ nie

Stosowane leki PODPIS | PIECZATKA LEKARZA PROWADZACEGO CIAZE

Badania USG

Wiek ptoduwgusc Data wykonania badania Lu \_‘_‘ MJ_M
Wymiar ptodu wg BPD mm (26-56) ** Wiek ptodu wg BPD Data wykonania badania Lu u—‘ uJ—‘—‘
Wymiar ptoduwg CRL __ mm (38-84)** Wiek ptoduwg CRL _____ Data wykonania badania Lu \_‘_‘ MJ_M
Wartos¢ NT mm (0,5-6,0)** Data wykonania badania Lu u—‘ uJ—‘—‘

Kos¢ nosowa NB* [ ] obecna [ ] nieobecna

ny przez pacjentke PODPIS | PIECZATKA LEKARZA WYKONUJACEGO USG

PODPIS PACJENTKI

Nr telefonu kontaktowego lekarza

Uwagi:

ADRES JEDNOSTKI, NA KTORY NALEZY PRZESEAC RAPORT (PIECZATKA)

UWAGA! Kazdy raport PRISCA powinien by¢ oméwiony z lekarzem prowadzacym * Zaznaczy¢ wiasciwe
** Zakresy dla PRISCA-5




BIOCHEMICZNE MARKERY KRWI MATKI WYKORZYSTYWANE W PRZESIEWOWYCH
BADANIACH PRENATALNYCH, OPARTYCH NA ALGORYTMIE | PROGRAMIE

PRISCA 5.0.:
* biatko cigzowe PAPP-A, cigzowe biatko osoczowe A (ang. Pregnancy-Associated Plasma Protein A)

* hormon HCG, gonadotropina kosmoéwkowa, w dwdch formach, jako: wolna podjednostka beta
(f beta-HCG) i tzw. forma dimeryczna HCG

* biatko ptodowe AFP, alfa-fetoproteina

* hormon uE,, wolny (nieskoniugowany) estriol

ULTRASONOMETRIA PLODU WYKORZYSTYWANA PRZEZ ALGORYTM I PROGRAM
PRISCA 5.0:

W biochemicznej diagnostyce prenatalnej prawidiowo wykonana ultrasonometria - (USG) ptodu stanowi
o powodzeniu analizy ryzyka. tacznie z precyzyjnymi oznaczeniami stezenia markerdw biochemicznych
krwi matki, pomiary USG ptodu pozwalaja na wykrycie wady w 95-98% przypadkdw. Istnieje jednakze
koniecznos¢ Scistej wspdtpracy laboratorium diagnostycznego, lekarza wykonujacego ultrasonometrie
I lekarza prowadzacego cigze.

Diagnostyka Sp. z 0.0.

POMIARY | OBSERWAC]E 1o 2ycekowsKiega 16 31654 Kiakow

ULTRASONOGRAFICZNE = s
ISTOTNE W BADANIACH P RETP
PRENATALNYCH:

*  Umozliwiajg precyzyjne ustalenie rie potwierdzono
wieku cigzowego:

L, . . . Dane pacjenta e R e e B R e R e
CRL - dfugosc ciemieniowo- imi XX [0 pacienta X
. . Data urodzin 05/07/83 |ID probki X
siedzeniowa (al’] 2. Crown-Rum p Wiek w dniu pobrania 34,0 [Dane o probce 19/06/17
Wiek cigzy 12+ 2
Length); Wsp6tczynniki korekcji D R A e T S e Y o S R
. . . . Plody 1] IVF Tak | Poprzednie cigze nieznany
BPD - wymiar dwuciemieniowy, Waga 488 | cukizyoa Tak |obarczone trisomia 21
. . . Palacz Tak | Pochodzenie Rasa biala
(ang. Biparietal Diameter) [Dare o rarkeraen s e e B SITTRE R
Parametr Warto$¢ Skor. MoM| Wiek cigzy 12442
PAPP-A 17 mlU/ml 5,00 | Metoda CRL Robinson
fB-HCG 75 ng/ml 1,60 | Wyniki USG 19/06/17
X . . ["Ryzyko data pobrania probki ~ |CRLwmm 59,2
b StanOW|a ﬂleza|eZﬂe parametry Ryzyko wieku 1:335 | MoM dla przezierno$ci karkowej 1,36
. , Ryzko Trisomii 21 wynikajgce z markeréw 1:2528 | Kos¢ nosowa nieznany
dla W>/||Czen ryzyka Wad pfodu: taczne ryzyko trisomii 21 1:2924 | USG nie potwierdzono
. ., Trisomia 13/18 + NT <1:10000 | Kwalifikacje do pomiaru NT Nicolaides
NT - przeziernos¢ karkowa, (ang. - B e
110 Obliczone ryzyko dla Trisomii 21 (z przeziernoscia

karkowa) jest ponizej granicy odcigcia, co pozostaje

W normie.

Wynik dla trisomii 21 (z NT) oznacza ze w grupie 2924

kobiet legitymujacych si¢ powyzszymi wynikami, nalezy
podzil sig 2923 cigzy i ych i jednej z

trisomig 21.

Zastawiajacy jest wysoki poziom PAPP-A

Obliczenie ryzyka w PRISCA zalezy od precyzji informacji

dostarczanych przez lekarza kierujacego.

Nalezy pamigta¢ ze obliczone ryzyko jest ryzykiem

Nuchal Translucency), gdy dtugosc
ciemieniowo - siedzeniowa (CRL)
waha sie od 45-84 mm oraz
skostnienie kosci nosowe).

141 ystycznym i nie jest ig diagnostyczna!
3 Wyli ia ryzyka pacj ja, ze pomiar NT
wykonano zgodnie z procedurg zawartag w
114 zaakceptowanych wytycznych (Prenata Diagn 18: 511-
: 523 (1998))
gl|L ium bierze odpowiedzialno$¢ wytacznie za
Wiek ia bi i yliczenia majg walor
statystyczny!

[Trsomia 1378+ NT R oI G e B
Wyliczone ryzyko dla Trisomii 13/18 (z przeziernoscia
karkowa) jest < 1:10000, co wskazuje na niskie ryzyko

Podpis lekarza

IiPonizej cut-off DPonizej cut-off ale powyzej ryzyka wieku .Powyzej cut-off




WARIANTY TESTOW OFEROWANYCH PRZEZ ALGORYTM | PROGRAM PRISCA 5.0.:
W I trymestrze cigzy (optymalnie w | 1-12 t.c.)

* test podwadjny: PAPP-A + f beta-HCG z uwzglednieniem przeziernosci karkowej + NT
W Il trymestrze cigzy (mediany dla 14-21 t.c.)

* Test potrojny: AFR HCG, uE3

* Test potrojny + NT
W lill trymestrze (I t.c.+ 0d.-13 t.c.+6 d. oraz 15-19 t.c.)

* Test wieloetapowy (zintegrowany) - pomiary réznoczasowe, opracowanie tagczne w Il trymestrze.
Pomiar N'T USG z | trymestru, test podwdjny (1| t.c.-13 t.c.+6 d) oraz badania biochemiczne: AFR
HCG, uE3 15-19 t.c., optymalnie 17 t.c.

ISTOTNE

Pomiary markeréw biochemicznych dla Prisca 5.0 musza by¢ wykonywane w medycznych laboratoriach
Diagnostyki w analizatorze immunochemicznym Immulite 2000 Xp (analizator i odczynniki firmy Siemens)

* Dane stanowigce podstawe do obliczen ryzyka musza pochodzi¢ z wywiadu lekarskiego uzyskanego
przez lekarza prowadzacego cigze

* Pomiary ultrasonometryczne ptodu dokonywane sa przez lekarza posiadajacego uprawnienia do
wykonywania USG NT wg Nicolaidesa

* Konieczna jest zgoda pacjentki na wykonanie badania i przetwarzanie danych osobowych.

INFORMACJA DLA PACJENTKI

Raport PRISCA jest wykonywany w oparciu o dane uzyskane podczas wywiadu lekarskiego oraz na podstawie badarn bioche-
micznych wykonywanych wytacznie w laboratoriach Diagnostyka Sp. z o. o. na analizatorze Immulite 2000 XPi Firmy Siemens.

Kazdy raport wskazujacy na niskie ryzyko wystgpienia wad rozwojowych ptodu musi by¢ polgczony z oceng lekarska potwierdzajacg
otrzymane dane statystyczne.

Kazdy raport wskazujacy na wysokie ryzyko wystapienia wad rozwojowych plodu musi by¢ zintegrowany z dalszymi dziafaniami lekarza,
pozwalajacymi na ostateczne ustalenie rozpoznania. Istnieje mozliwos¢ wykonania genetycznego testu prenatalnego Harmony ™,
nalezacego do nowej, generadji nieinwazyjnych badaf molekularnych, w oparciu o badanie wolnego DNA ptodu obecnego w krwi
matki, o wysokiej czutosci i specyficznosci kliniczne)

OSWIADCZENIE:

Ja nizej podpisana oéwiadczam, ze zapoznatam sie z informacjami dotyczacymi zleconych badat oraz otrzymatam satysfakcjonujace mnie odpowiedzi
na zadania pytania, decyduje sie na wykonanie Raportu PRISCA-5 i wyrazam zgode na pobranie krwi

Miejscowos¢ ; data Caytelny podpis pacjentki

Pgodnie art. 23 ust. | pkt | ustawy z dnia 29 sierpnia 1997 r. o ochronie danych osobowych (tekst jednolity: Dz.U. z 2014 1. poz. 1182 ze zm.),

yrazam zgode na przetwarzanie moich danych osobowych zawartych w Zleceniu Wykonania Raportu PRISCA-S oraz przekazane] dokumentacji medyczne,
przez Spéike Diagnostyka Sp. z 0.0. z siedziba w Krakowie ( KRS nr 0000381559) lub inny podmiot upowazniony przez www. spéfke w celu wykonania
aportu PRISCA-S,

Miejscowos¢ ; data Caytelny podpis pacjentki

Jako dysponent swojej dokumentacji medycznel, zalaczam do ninijszego zlecenia kserokopig mojego wyniku badania USG w celu wykonania
Raportu PRISCA-5  TAK ¢ NIE*

Miejscowos¢ / data Cazytelny podpis pacjentki

Diagnostyka Sp. z 0.0. z siedziba w Krakowie (KRS nr 0000381559) zastrzega sobie prawo do niewykonania zleconego badania w przypadku
nie podpisania niniejszego oswiadczenia.

Zgodnie zart. 24 ust. | ustawy z dnia 29 sierpnia 1997 r. o ochronie danych osobowych informue, iz

1Y administratorem Pani danych osobowych jest Diagnostyka Sp. z 0.0. z siedziba w Krakowie, ul. Prof. Michala Zyczkowskiego 16, 31-864 Krakéw (KRS nr 0000381559)
2) Pani dane osobowe przetwarzane beda w celu wykonania Raportu PRISCA -5;

3) posiada Pani prawo dostepu do tresci swoich danych, jak réwniez do ich poprawiania, sprostowania oraz aktualizacfi;

4) podanie danych osobowych jest dobrowolne:

* Zaznaczy¢ whasciwe
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