NIptity

Neinvazivs prenatals skrininga tests (NIPT)

PIEKRISANAS FORMA

NIPTIFY Focus Plus tests no 10. gritniecibas nedélas nosaka augla risku uz hromosomalajam
slimibam. Analizei no gritnieces tiek nemtas venozas asinis (1 - 2 stobrini). Testa tiek analizéts
augla risks 13. hromosomas (Patau sindroms), 18. hromosomas (Edvardsa sindroms) un 21.
hromosomas (Dauna sindroms) trisomijam, vienas X hromosomas neesamibai sieviesu dzimuma
auglim (Térnera sindroms vai monosomija X), ka ari 22q11 mikrodelécijai (Di-DZordZa sindroms).
P&c pacienta vélésanas ir iespéja noteikt augla dzimumu.

Testa jutiba 13., 18. un 21. trisomijam, monosomijai X un 22g11 mikrodelécijai ir lielaka par
99.9%*. Testa specifika 18. un 21. trisomijai, un 22q11 mikrodelécijai ir lielaka par 99.9%. Testa
specifika 13. trisomijai un monosomijai X ir 99.2%.

NIPTIFY veic visa genoma analizi, kas var identificét un zinot arf par nejau¥am atradném genoma.
Tests var atklat trisomijas vai monosomijas arf citas autosomalajas hromosomas (ne tikai 13., 18.
un 21.). Pieméram, ari 16. un 22. trisomijas ir kliniski nozimigas. Tests var noteikt segmentalas
aneuploidijas 13., 18. un 21. hromosomas. Tests var noteikt Klainfeltera (XXY), DZeikoba (XYY)
un trisomijas X (XXX) dzimumhromosomu sindromus. Turklat Saja testa var konstatét Tsu
hromosomas regiona zudumu - mikrodeléciju. Kliniski nozimigas mikrodelécijas ir Williams-
Beuren (7g11), 1p36 delécija, Angelmana/Pradera-Vili (15q), Volfa-Hirshorna (4p), Jacobsen
(11q), Cri-du-chat jeb kaka bréciena sindroms (5p) un Langera-Gidiona (8q) sindroms. Sie
sindromi var nopietni apdraudét mates vai augla veselibu. Sikdka informacija pieejama vietné
NIPTIFY.com

REZULTATI

NIPTIFY testa rezultati tiek nosGtiti arstam ne vélak ka 10 darba dienu laikd péc asins parauga
nonaksanas NIPTIFY laboratorija. Testa rezultdtus un turpmako analizu nepiecieSamibu
pacientam skaidro arsts. Testésana var sniegt Cetrus dazadus rezultatus:

Zems risks. Rezultati liecina, ka paraugd netika konstatétas trisomijas 13., 18. un 21.
hromosomas, monosomija X, 22q11 mikrodelécija vai nejausas atradnes. Varbdtiba, ka auglim
bls hromosomali traucéjumi, ir Joti zema. Gratnieciba tiek uzskatita par “normalu” un tiek
uzraudzita ka ierasts.

Augsts risks. Rezultati parada, ka auglim ir liela iespéjamiba, ka bils kada no hromosomu
patologijam - 13., 18. vai 21. trisomija, X monosomija vai 22q11 mikrodelécija. Pacienti ar
augsta riska rezultatu jakonsulté arstam, kur$ kopd ar pacienti pienems |éEmumus par
nepieciesamajam papildu parbaudém. Lémumus par turpmako gratniecibas gaitu nevajadzétu
pienemt, pamatojoties tikai uz NIPTIFY rezultdtiem. Invazivai diagnostikas parbaudei
(amniocentézei) jaapstiprina augsta riska rezultati hromosomalajam slimibam.

Nejaudas atradnes. Ir konstatéts, ka auglim ir augsts citu hromosomalo slimibu risks. Saja
gadijuma pacienti jakonsulté arstam, kur$ kopa ar pacienti pienems lémumus par papildu
parbaudém. Lémumus par turpmako gritniecibas gaitu nevajadzétu pienemt, pamatojoties tikai
uz NIPTIFY rezultatu, jo augsts risks ir jaapstiprina ar ultrasonografiju vai invazivu diagnostikas
testu (amniocentézi).

Nevar noteikt. Pamatojoties uz asins paraugu, ne vienmér (mazak par 1%) ir iespéjams ticami
novértét hromosomalo slimibu risku. Pacientei ir iespéja nodot jaunu asins paraugu atkartotai
NIPTIFY testésanai. Viena atkartota testéSana pacientei ir bez maksas. Plasaku informaciju var
atrast vietné NIPTIFY.com

METODES

NIPTIFY testa laika no gritnieces asins parauga tiek izdalita augla briva DNS un analizéta ar
Focus Plus metodi (Fragmented DNA Compact Sequencing Assay for riched fetal material),
sekvencéjot ar lllumina tehnologiju. Augla hromosomalo slimibu risks tiek aprékinats,
pamatojoties uz visa genoma datiem.

METODOLOGIJAS RISKI UN IEROBEZOJUMI

NIPTIFY neaizstaj ultrasonografiju vai biokimisko skriningu, un nav diagnostikas tests. Tapéc
pastav iespéja k|Udaini negativiem vai viltus pozitiviem rezultdtiem. TestéSana var paradit
nepatiesus rezultatus dazadu klinisku iemeslu dé|, pieméram, placentas vai pacientes
mozaicisma dé|, hromosomu anomaliju dél, ja matei ir audzéjs, vai tehnisku iemeslu dé|, kas nav
atkarigi no pacientes. Testa rezultats ar zemu hromosomalo slimibu risku neizslédz citas augla
attistibas anomalijas, kas konstatétas ultrasonografijas izmeklésana. NIPTIFY nesniedz
informaciju par augla attistibas traucéjumiem, pieméram, smadzenu vai sirds attistibas
traucéjumiem, mugurkaula attistibas, augla augsanas traucéjumiem utt. NIPTIFY nav validéts, lai
noteiktu mozaicismu, lidzsvarotas translokacijas un monogénas retas slimibas. NIPTIFY testu
nevar veikt vairaku auglu (dvini, trini) gritniecibas gadijuma, vai, ja pacientei pasreizéjas
gratniecibas laika ir konstatéts |aundabigs audzéjs. Plasdku informaciju var atrast vietné
NIPTIFY.com

* DiGeorge mikrodelacijas (22q11) noteik$anas jutiba ir apstiprinata, pamatojoties uz kontroles paraugu ierobezotu skaitu. Pamatojoties
uz zinatnisko literatdru, paredzama NIPT testa jutiba 22q11 noteik3anai ir 75-100%.

Es apstiprinu, ka esmu izlasTjusi visu piekri$anas formas informaciju un piekritu
nodot asins paraugu NIPTIFY testa veik$anai.
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TESTA PASUTISANAS FORMA

Vienaugla gritnieciba?

Pacienta ID

Vai rezultatos zinot par augla dzimumu? D 1A
Atkartota testé3ana? D JA

Vai pacientam ir Jaundabigs audzéjs? DJA

[ ]A

Arsta specialista Vards, Uzvards

Arsta specialista talruna numurs

Arsta specialista e-pasts

E-pasts rezultatu sanemsanai

Pacienta Vards, Uzvards

Dzim3anas datums (dd/mm/yyyy) Gestacijas laiks (nedélas)

Augums (cm) Svars (kg)

Parauga nemsanas datums (dd/mm/yyyy)

Piezimes

Apliecinu, ka pasatu NIPTIFY Focus Plus testu péc pacientes pieprasijuma.

Tests nosaka augla trisomijas 13., 18. un 21. hromosomas, DiGeorge

(22q11)

mikrodelécijas sindromu, monosomijas X (45, X), ka ari nosaka augla
dzimumu. Apliecinu, ka pacients ir informéts par NIPTIFY Focus Plus testa

iespéjamajiem rezultatiem, riksiem un ierobezojumiem. Apliecinu, ka
dati ir pareizi.

sniegtie

Ja analizés tiek konstatéts augsts risks, es apstiprinu pacientes ligumu zinot

par nejausam atradném, kas noraditas piekrisanas forma.

Arsta specialista paraksts

Sis dokuments ir izdrukats tris eksemplaros. Viens paliek arstam, viens pacientam, un tresais kopa ar asins paraugu tiek sttits uz laboratoriju.
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