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Testu veic: ASV kompanija Natera Inc. Testa gaita Jisu paraugi un ar tiem saistita informacija tiek sutti arpus Eiropas Savienibas
robezam.

Testa mérkis:

Kompanijas Natera izveidotais “Panorama™ Prenatalais sknnings” ir neinvazivs tests, kuru izmanto noteikiu augla hromosomu
anomaliju noteikSanai (skaft tabulu “lzmeklgjuma detektéjamas hromosomu anomalijas”). Veicot So testu, Jus papildus iegusiet
informaciju an par augla dzimumu.

Panorama testa izpildei ir nepiecieSamas tikai mates periféras asinis. Mates periférajas asinis cirkulé gan pasas mates briva DNS, gan
briva DNS no placentas audiem. Placentas DNS 98% gadijumos ir identiska augla DNS un to izmanto augla hromosomu anomaliju
detekcijai. Griitnieces Panorama testu var veikt, sakot no 9. griitniecibas ned€las.

Testu iespéjams veikt arf daudzauglu gritniecibas gadijuma, ka an, ja gritnieciba iestajusies izmantojot donores olSunu (skat. “Testa
ierobezojumi un riski”).

Ja rodas papildus jautajumi, uzdodiet tos savam arstéjoSajam arstam, kurs Jums varés sikak pastastit par Saja testa detekt€jamajam
hromosomu anomalijam.

Izmekigjuma detektejamas hromosomu anomalijas:
Trisomija 21 Patologijas célonis ir lieka 21. hromosoma. To sauc par Dauna sindromu. Ta ir biezak sastopama patologija, kuras sekas ir
genétiski noteikta gariga atpaliciba. Dauna sindroma izplafibas biezums ir 1 no 830 dzivi dzimuSajiem’. Individiem ar Dauna
sindromu ir pazeminats intelektualais koeficients - 50, var bat ar iedzimti sirds un citu organu defekti, kuru arstéSanai bitu
nepiecieSama kirurgiska iejauksanas. DaZiem 31 sindroma pacientiem ir dzirdes vai redzes problémas.

Patologijas cé&lonis ir lieka 18. hromosoma To sauc par Edvardsa sindromu. Edvardsa sindroma izplafibas biezums ir 1 no 7500
dzvi dzimugajiem. Edvardsa sindromam raksturiga smaga gariga atpaliciba'. Bémiem ar 3o sindromu ir smagi smadzenu, sirds un
citu iekSejo organu bojajumi. Grutniecibas laika notiek augla augSanas aizture, kas biezi vien rezultejas ar spontano abortu,
priekSlaicigam dzemdibam vai nedzivu augli. Lielaka dala piedzimuSo bérnu nesasniedz gada vecumu. Bémiem, kas izdzivo,
raksturiga smaga gariga atpaliciba, aug$anas un atfisfibas aizture.

Trisomija 18

Patologijas célonis ir licka 13. hromosoma. To sauc par Patau sindromu. 13. hromosomas trisomija sastopama 1 no 22,700 dzivi
dzimu3ajiem. Patau sindromam rakstufiga smaga ganga atpalicdba'. Lielakajai dalai auglu ar 13. hromosomas trisomiju ir multipli
iedzimti smadzenu un iekS&jo organu defekti. Lielaka dala no Siem bémiem nesasniedz gada vecumu.

Trisomija 13

Patologijas célonis ir iztriksto$a X hromosoma. To sauc par Térnera sindromu. Sis sindroms sastopams tikai meiteném, 1 no
5000 dzivi dzimusajiem'2. Meitenes ar X monosomiju ir mazaka auguma, salidzinot ar vienaudzém, dazam ir nieru vai sirds
defekti, dazam ir nelielas madsanas griifibas. Sim meiteném indicéta augdanas hormona terapija bémiba un hormonaizvietojosa
terapija pubertates laika. Pieauguso vecuma Sis meitenes bieZi ir neaugligas.

Monosomija X

Triplodija Patologijas cé&lonis ir lieks visu hromosomu komplekts. Izmainas bieZi vien sastopamas gan placenta, gan augll. Sadu patologiju
konstaté 1 no 1000 pirma trimestra griitniecibu’; Lielaka dala no augliem ar triploidiju tiek abortéti vai piedzimst nedzivi. Retos
gadijumos bémi ar triploidiju piedzimst, lielaka dala nesasniedz viena gada vecumu. Matei ar $adu gritniecibu biezak sastopamas
gritniecibas komplikacijas - preeklampsija, asinoSana, smaga toksikoze un placentas slimibas.

("Nussbaurm et al 2007 Thompson and Thompson Genetics in Medicine (7 Ea) Oxford Sounders, Phila, PA;:?Arthur Robinson & Mary G Linden, 1993, Clinical Genetics Hanabook,
Second Edltion. Cambridge, Mass, Blackwell Scientific Publications)

Paplasinatais izmekl€jums var ietvert:

22q11.2 delécijas
sindroms (DiGeorge
Sindroms)

22q11.2 delecijas sindromu izraisa 21. hromosomas maza fragmenta iztrukums. To atrod 1 no 2000 jaundzimuSajiem.
Lielakajai dalai no bémiem ar $o sindromu ir viegla-vidéja gariga atpaliciba, var but aizkavéta runas un valodas atfisfiba.
Daudziem ir iedzimti sirds defekti, imiinas sistemas traucejumi, ka an citas veselibas problemas. Daziem pacientiem ar So
sindromu atfistas autiska spectra traucgjumi vai tadas psihiatriskas kaites ka Sizofrénija.

1p36 syndrome

So sindromu izraisa 1. hromosomas fragmenta iztrikums. To atrod aptuveni 1:5000 cilvekiem. Bémiem raksturigi videji -
smagi atfisfibas traucgjumi, Lielai dalai ir iedzimti sirds defekti, ka ar daudzime ir krampiji/epilepsija, uzvedibas problémas,
daziem ir redzes/dzirdes trauc&jumi.

Cri du chat, kaka

So sindromu izraisa 5. hromosomas fragmenta iztrukums. Tas sastopas aptuveni 1:20000 jaundzimuSajiem. Jaundzimusie

(15911.2 delecija)

bréciena sindroms | parasti ir mazi, ar mazu galvas (smadzenu) izméru. BieZi sastopamas elpoSanas un &$anas griifibas. Sim sindromam
(5p) rakstunga smaga gariga atpaliciba.
Eindzelmana Eindzelmana sindroms atfistas, ja pacientam trikst 15. hromosmas fragments, vai ari tas ir mantojis abas 15.
sindroms hromosomas no viena no vecakiem, un nevienu no otra. Sis sindroms sastopams 1:12000 jaundzimuSo. Bémiem ir €Sanas

problémas, smaga gariga un motora atpaliciba, lielakajai dalai ir mazs smadzenu tilpums, daudziem ir an krampiji. Lielakajai
dalai bernu ir runas atfistibas traucejumi. Simptomi varié no loti viegliem lidz loti smagiem.

Pradera-Villi
(15911.2 delecija)

Pradera-Villi sindroms atfistas, ja pacientam triikst 15. hromosmas fragments, vai an tas ir mantojis abas 15.

hromosomas no viena no vecakiem, un nevienu no otra. Sis sindroms tiek diagnosticéts 1:10000 jaundzimuSo. Beémiem ir
vaj$ muskulu tonuss, parasti tiem ir intelektuali trauc&jumi un €Sanas trauc€jumi, aizkavéta motora un valodas atfisfiba.
Simptomi varié no loti viegliem lidz loti smagiem.

Metode: NepiecieSami 2 stobrini ar mates periférajam asinim. Paraugos tiek izmeklétas tikai iepriekd minétas patologijas.
Dzimumhromosomu trisomijas (XXY, XXX, and XYY), ja tiek konstatétas, tiek ieklautas testeSanas parskata. Nejausas atradnes
testéSanas parskata netiek ieklautas.
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Testa rezultats: Testa rezultati tiks nostifiti Jums un/vai medicinas darbiniekam, kur$ Jis nosifijis uz $o testu.

e “Zems risks” - varbiitiba, ka auglim ir kada no augstak miné&tajam hromosomu patologijam, ir zema. Sads testa rezultats negaranté
normalas hromosomas un veselu bérmnu.

e “Augsts risks” - varbifiba, ka auglim ir kada no augstak minétajam hromosomu patologijam, ir augsta. Sada gadijuma
rekomendé&jama augla prenatala izmekleSana, veicot kadu no prenatalas diagnostiskas procediram: horija barkstinu biopsiju vai
amniocentézi. JUusu arstejoSais arsts Jus konsultés par nosuftiSanu pie specialista un iespéjamo turpmako ricibas taktiku.

o Iriespéja, ka paraugs dazadu iemeslu dé| nav derigs testésanai. Sados gadijumos, atkariba no situacijas, biitu ieteicama atkartota
asins parauga panemsana. Ja an atkartotas asins parauga panemsSanas gadijuma nav iesp&jams iegut rezultatu, ir japarruna ar
savu arstu citas diagnostikas iespéjas, tadas ka: genétika konsultacija, padzilinata ultraskanas izmeklgéSana u.c.

Panorama nav diagnostisks tests. Tas neapstiprina hromosomu patologijas. Tas tikai norada, kada augla hromosomalas patologijas
riska grupa Jis esat. BALSTOTIES TIKAI UZ ST SKRININGA REZULTATIEM NEDRIKST TIKT PIENEMTI NEKADI LEMUMI PAR
GRUTNIECIBAS ATTISTIBU. SI SKRININGA REZULTATI VIENI PASI NE APSTIPRINA, NE NOLIEDZ HROMOSOMU
PATOLOGIJAS AUGLIM. Lai iegttu pilnigi precizus rezultatus par hromosomu patologijam, javeic apstiprinosi diagnostiskie testi.

Testa ierobeZojumi un riski: Lai gan Sis tests atklaj lielako dalu gritniecbu, kur auglim ir kada no iepriek§ minétajam hromosomu
patologijam, tomér 3is tests nevar garantét 100% visu ieprieks minéto patologisko gritniecibu detekciju. Testa rezultats neizslédz citas
testéto un netestéto hromosomu patologijas, citus genétiskos defektus, iedzimtas slimibas, ka ar citas komplikacijas auglim.

Panorama testu ir izveidojusi laboratorija Natera Inc. (ASV), kura ir sertificéta atbilstoSi prasibam. Sis tests nav apstiprinats ASV Partikas
un zalu administracija (Food and Drug Administration, FDA). Gadijumi, kad ir problemas ar rezultata iegusanu, ir reti. Ir vairaki iemesli,
kas varétu apgrutinat informafiva rezultata iegiSanu: kurjeralizsufiSanas kaveéSanas, paraugu sajaukSana, laboratorijas kluda;
biologiskie faktori: parauga kontaminacija vai degradésanas, parak maz augla DNS mates asinu parauga, augla, placentas vai mates
mozaicisms (individam ir gan normalas $tnas, gan $lnas ar izmaintam hromosomam), citi genétiskie varianti auglim vai matei, vai kadi
citi iemesli. Aptuveni 1-2% grutniecibas gadijumu var but sastopams ta saucamais placentarais mozaicisms - situacija, kad placenta
satur Stnas ar hromosomu izmainam, bet augla hromosomas izmainu nav un otradi. Tas noZimé, ka pastav iespéja, ka augla
hromosomas nav tadas paSas ka hromosomala DNS, kas nak no placentas un tiek analizéta. Testgjot 22q11.2 sindromu pastav
iesp€ja, ka Sis sindroms ir matei. Sada gadijuma informaciju par augli nav iesp€jams sniegt, kas ari tiks atainots sledziena. Ja fetala
frakcija testéjamaja parauga ir zem 7%, tad Eindzelmana sindroma testéSana netiks veikta, un risks tiks atainots ka “neizmainits”.

Tests netiek veikts pacientém kuram ir; vairak neka divu auglu gritnieciba (rini u.t.t); dvinu gritnieciba, kas iestajusies izmantojot
donoru olSiinas; grutnieciba ar t.s. izzudoSo dvini; gritnieciba, kad matei ieprieks ir veikta kaulu smadzenu parstadiSana vai bijusi kada
organa transplantacija.

Altemafiva: Gritniecibas laika nav obligata nepiecieSamiba veikt Panorama testu. Ir pieejamas citas skrininga iespéjas, kas japarruna
ar Jusu grutniecibu uzraugoSo specialistu. Ja Jums nepiecieSama augsti ticama informacija par augla hromosomam, ir pieejamas
invazivas diagnostikas metodes: horija barkstinu biopsija un amniocentéze.

Konfidencialitate un rezultatu pazinoSana: Testa rezultati tiks pazinoti Jums un/vai medicinas specialistam, kurS Jus nosutiis uz So
testu.

Paraugu glabaSana un iznicindSana: Natera Inc. var uzglabat Jusu anonimizéta parauga parpalikumus un izmantot tos zinatniskam un
atfistibas vajadzibam. Jus un Jusu mantinieki nesanems nekadu atlidZibu vai tiesibas uz jebkuru no produktiem vai atklajumiem. Ja Jus
neveélaties, ka Jlsu anonimizétais paraugs tiek izmantots, varat vérsties ar rakstisku iesniegumu SIA GenEra: Ratsupites 1 k-1, Riga,
LV-1067, 60 dienu laika no testa rezultata izsniegSanas briza. Sada gadijuma Jusu paraugs tiks iznicinats.

PACIENTA PIEKRISANA: Es esmu izlasijusi vai man ir nolasijusi augstakminéto informaciju par Panorama prenatalo skriningu. Es
esmu informéta par rezultatu ticamibu un iespéjamibu, ar kadu pozitivs testa rezultats norada uz slimibu. Man bija iesp€ja uzdot mani
interesejoSos jautajumus par So testu, par testa rezultatu ticamibu, riskiem un alternativam, pirms es paraksfiju So dokumentu. Es ltdzu
un atlauju Natera Inc. testét manus paraugus, lai noteiktu augstakminétas hromosomu izmainas. Es apzinos, ka man japaraksta
piekrisanas dokuments 2 eksemplaros, no kuriem viens eksemplars paliks man, otrs tiks glabats SIA GenEra. Mans paraugs tiks
nosutits uz Natera Inc. (ASV) testéSanai.

Es apzinos un ar parakstu apliecinu savu piekriSanu sekojosam aktivitatém attiecba uz maniem paraugiem un informaciju, kuru es
shiedzu (atZimét atbilstoSo rutinu) :

L Mani paraugi un manis sniegta informacija tiks nosutti kompanijai Natera ka datu apstradatajam arpus Eiropas savienibas robezam,
lai varétu veikt testéSanu. (Jusu piekrisana ir nepiecieSama lai Natera Inc. drikstétu veikt pasitito testu)

|:| Datu apstradatajs drikst paturét mana parauga parpalikumus un ar to saistto informaciju, lai nakotné izmantotu zinatniskiem un
atfistibas mérkiem, testu validacijai, testu kvalitates parbaudei, gan paSa vajadzibam, gan arn sadarbojoties ar partneriem; Ne man, ne
maniem mantiniekiem nepienakas nekada atlidZba vai tiesibas, ja, izmantojot manu paraugu, tiks veikts kads atklajums vai izveidots
jauns produkts.
Ja JUs nepiekntat, ka Jlsu paraugs var tikt izmantots nakotné zinatnes un atfisfibas vajadzibam, tad Jiisu paraugs tiks iznicinats 60 dienu laika
péc testa veikSanas. Ja Jus piekritat, ka Jusu paraugs tiek izmantots zinatnes un atfistibas vajadzibam, tad Datu apstradatajs (Natera Inc)
paturés un glabas Jlsu paraugus atbilstosi speka esoSajai likumdoSanai, ieskaitot Visparéjo datu aizsardzibas regulu.

Vards, uzvards (drukatiem burtiem); Paraksts

PiekriSanas formas parakstiSanas datums:
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