Kiterjesztett NIPT - a korszer(i magzati genetikai vizsgalat

A non-invaziv prenatalis tesztelésrél (NIPT) altalaban

A molekularis genetikai vizsgalatok mddszerének gyors Utem( fejlédése Uj perspektivakat nyitott a magzati diagnosztikdban. Az egyik
leggyakoribb fejlédési rendellenesség, a Down-kor — és mellette mdas kromoszéma-rendellenességek magzati szlirésében jelentds
el6relépést jelentett az Uj-generdcids szekvendldson alapuld laboratériumi technoldgia alkalmazasa. Lehetvé valt az anyai vérben keringd
magzati eredet(i DNS vizsgalata és ezzel lehet&ség nyilt arra, hogy az eddig csak invaziv méddszerekkel (magzatviz- vagy lepény-mintavétellel)
elvégezhetd genetikai, illetve kromoszdma-vizsgalatokat mara jo hatékonysaggal, egyszer(i anyai vérvétellel végezhessiink.

A kromoszoma-rendellenességek ilyen kdzvetlen azonositdsara képes mddszer jelentGsen javitotta a szlirés hatékonysagat a hagyomanyos
szlirGvizsgalatokkal (pl. Kombinalt-teszt) szemben.

Az anyai vérben kering6 magzati DNS-ek vizsgdlatan alapuld non-invaziv prenatalis tesztelés (NIPT) elsGdleges célja a gyakori szambeli
kromoszéma-rendellenességek, mint a Down-kor (21-es triszomia), Edwards-kor (18-as triszdmia) és a Patau-kdr (13-as triszomia) magas
hatékonysagu kisz(irése volt. Mdra a mddszer képes a magzat teljes kromoszdéma édllomanyat nagy pontosdggal feltérképezni és a 23
kromoszémaparban, illetve a nemi kromoszémakban el&forduld szambeli rendellenességek, illetve egy adott kromoszéma-szakasz hidnyat
vagy ismétl6dését kimutatni.

Standard NIPT

A Standard NIPT a 21-es, 18-as, 13-as kromoszémak, illetve a nemi kromoszomak szambeli rendellenességeit vizsgalja. Informaciét ad a
magzat nemére vonatkozdan (a varanddssag 12. hetétdl kozolhet6) és ikerterhességben is elvégezhetd.

A gyakori triszémidk, mint a Down-kér (21-es triszdmia), Edwards-kdr és a Patau-kdr a varanddssagok 0,56%-aban fordul el6 és gyakorisaguk
Osszefliggést mutat a varandos életkoraval. A Down-kér egy 30 éves varandos esetében minden 1000. terhességben, mig 40 éves korban
minden 100. terhességben fordul el6. A genetikai eredetl rendellenességek magzati szlirése terén az elsGdleges célpont e harom
kromoszéma-rendellenesség kizardsa.

Kiterjesztett NIPT

A Kiterjesztett NIPT a magzat teljes kromoszéma allomanyat vizsgélja, ezaltal a teszt nemcsak a 21-es, 18-as és 13-as triszdmidk vizsgalatara
korlatozédik, hanem mas kromoszémdkon esetlegesen el6forduld szambeli rendellenességekre, valamint a (7 Mb-nal) nagyobb
kromoszéma-szakasz hidnyokra vagy ismétiGdésekre is kiterjed.

A gyakori triszomidkon tul a Kiterjesztett NIPT olyan kromoszdma eltérések vizsgalhatdak, amelyek dsszesitett gyakorisaga 0,44% és olyan
korképek el6rejelzésére alkalmas mint a méhen bellli névekedés lemaradas (IUGR), a szerkezeti eltérések, lepényi malfunkciobdl eredé
terhességi komplikacidk vagy korasziilés veszélye.
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Non-invaziv prenatalis tesztelés: jobb teljesitmény, még nagyobb megbizhatésag

A vizsgélatot a vildgvezet6 amerikai cég, az lllumina &ltal kidolgozott technoldgia alkalmazasaval végzi a New Era Genetics (NEG)
Magyarorszagon. A legmagasabb szakmai akkreditdcokkal rendelkez6 preciziés technoldgia kifejezetten a non-invaziv prenatalis
vizsgalatokra kidolgozott laboratériumi folyamatokat és eredmény kidolgozasi algoritmusokat foglal magdba. Ez a zart, automatizalt
rendszer biztositja, hogy a NEG technoldgidja a lehetd legmegbizhatobb eredményt adja.

Magas talalati aranya, alacsony hibdzasi és sikertelenségi ratdja az alkalmazott NIPT mddszert az egyik legmegbizhatébba teszi a vildagon.

21-es triszomia 18-as triszomia 13-as triszomia
Szenzitivitis >99.9% >99.9% >99.9% 96.4% 741%
Specificitas 9990% 9990% 9990% 9980% 9980%

Mit jelent a pozitiv eredmény?
A NIPT egy szlir6vizsgdlat és nem egy diagnosztikus eljaras. A NIPT pozitiv eredményét genetikai tanacsadast kovetd invaziv vizsgalattal
(amniocentezis, chorion biopsia) szlikséges aldtdmasztani.

A laboratériumrol

New Era Genetics Kft. (NEG) 2012-ban els6ként vezette be Magyarorszagon a non-invaziv prenatdlis tesztelést (NIPT) a magzati diagnosz-
tikdba. A NEG a nemzetkdzi szakmai iranyelvek figyelembevételével szervezte meg a vizsgalat klinikai alkalmazdsanak rendszerét és a hazai
szakmai korokben elismert klinikai genetikusok kézrem(ikodésével. A NEG els6ként nyitotta meg a non-invaziv genetikai laboratériumat
Magyarorszagon, a legkorszer(ibb, teljes akkreditacidval rendelkez6 technoldgia alkalmazasaval.

A teszt korlatai

Az alkalmazott vizsgdlati modszer a fejlédési rendellenségek sziirésének egyik eszkdze. Eredménye nem diagnosztikus, dnmagdban, tehat mas klinikai
vizsgalat vagy laborvizsgalati eredménytdl flggetlenil nem értékelhetd. A magzat egészségi allapotara, illetve a varanddéssdg gondozédsara vonatkozdan a
vizsgdlat onmagaban nem ad elegend6 informaciot.

A non-invaziv prenatalis teszt a kromoszémdk szambeli tébbletére vagy hianyara, azok szakaszaiban el6forduld hidanyara vagy tobbletére ad eredményt,
amelynek nagysaga legaldbb 7 Mb. A non-invaziv prenatdlis teszt nem mutat ki poliploidiat, mint példaul a triploidia. A non-invaziv prenatdlis teszt nem
mutat ki kiegyensulyozott kromoszédma atrendezédést. A vizsgalat eredményét befolydsolhatjak anyai és magzati tényez6k, mint a varanddsnal eléfordult
vértranszflzid, szervtranszplantacid, mdtéti beavatkozas, immun- vagy Gssejtterapia, rosszindulati daganatos betegség, mozaikossag, a fetoplacentalis
mozaikossag, a magzati felszivodas, illetve a felszivodd ikerterhesség (vanishing twin).

A non-invaziv prenatdlis tesztelés altalaban, csak a jelolt rendellenességeket vizsgalja. Egyéb genetikai eredetli és a nem genetikai eredet(i magzati
rendellenességek atfogo, alapos szliréséhez elengedhetetlen a varanddssag els6 és masodik trimeszterében végzend§ ultrahangvizsgalat.

A teszt elvégzése

A non-invaziv prenatalis genetikai teszt a varanddssag 10. (9 hét + 0 nap) hetétdl végezhetd. Az orvos tajékoztatdjat kovetSen torténik meg a két vizsgalati
lehetGség kozll a varandds szamara legmegfelel6bb kivalasztasa. A klinikai genetikai tanacsadas igénye esetén a New Era Genetics Kft. szakorvosa azt elére
egyeztetett id6pontban biztositja. A laboratdériumi vizsgalat, a vérminta laboratériumba érkezésétél szamitott 4-6 munkanapot vesz igénybe. A laboratdriumi
vizsgdlatot kovetden a vizsgalatot igénylG orvos egy értesitést kap az eredmény elkésziltérdl. A lelet elkésziltérdl, illetve az eredményér6l az orvos
tdjékoztatja a pacienst.
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