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A Trisomy NIPT szlrések
Bemutatjuk a Trisomy
Alap, XY és Complete teszteket

NEM INVAZIV PRENATALIS SZUROVIZSGALATOK A KROMOSZOMA-RENDELLENESSEGEK KORAI, KIMAGASLO MEGBIZHATOSAGU
SZURESERE ES A MAGZATI NEM MEGHATAROZASARA. A MEDIREX SZLOVAKIAI LABORATORIUMABAN KIFEJLESZTVE, EUROPAI
IGENYEK SZERINT.

Az anyai vér elemzésével torténé NIPT vizsgalatok - Nem-Invaziv Prenatalis Tesztek - mar a terhesség korai szakaszaban képesek a magzat
DNS allomanyanak elemzésére anélkil, hogy kockazatot jelentenének a terhességre nézve. A vizsgalat eredményei rendkivill megbizhatod
informaciot nydjtanak a vizsgalt genetikai rendellenességek kockazatarol. A Trisomy teszt alapvaltozata a populacioban leggyakrabban
eléforduld rendellenességeket vizsgalja. A 21-es, 18-as és 13-as kromoszomak triszomiai egylttesen ugyanis 75 szazalékat teszik ki az Osszes
eléforduld kromoszoma-rendellenességeknek, mig a Trisomy teszt XY vaéltozata a szlrést kiterjeszti a nemi kromoszomak szambeli eltéréseinek
vizsgalataval is, mellyel az el&forduld eltérések 83 szazaléka lefedésre kerdl!

A Trisomy Alap teszt nem invaziv sz(irévizsgélat, amely nagy szenzitivitasa (rzékenysége) és specificitasa (fajlagossaga) révén mar a terhesség
korai id6szakaban, a betoltott 1.terhességi héttdl képes a 21-es, 18-as és 13-as kromoszoémékat érintd rendellenességek kiszlirésére, melyek

a Down-, Edwards- és Patau szindromak hatterében allnak. Emellett megéllapitja a magzat varhatd nemét, mindezeket 99 szézalék feletti
megbizhatdsaggal.

A Trisomy teszt XY valtozata a harom leggyakoribb magzati kromoszéma rendellenesség, a Down-, Edwards- és Patau szindromak sz(irésén
felll vizsgalja a leggyakoribb nemi (azaz X és Y) kromoszomakat érinté szambeli eltéréseket is, melyek a Turner(45, X), a Klinefelter (47, XXY),
aJacobs (47, XYY) és a Tripla X (47, XXX) szindromakat okozzak.

A TRISOMY teszt Complete a legszélesebb korl tesztlinkként a magzat teljes kromoszomaallomanyat, azaz mind a 23 kromoszomapar szambeli
eltéréseit vizsgalja, és ezen felll tobb mint 100 mikrodelécios és duplikacios szindromat is szdr.

kos megbizhatésagl eredményt adni.



Kinek ajanlott
NIPT teszt elvegeztetése?

ATRISOMY TESZTEK BARMELYIKE AJANLOTT LEHET MINDEN OLYAN VARANDOS SZAMARA, AKIK MEGBIZHATO, BIZTONSAGOS
MODSZERREL SZERETNEK MEGISMERNI ANNAK KOCKAZATAT, HOGY SZULETENDO GYERMEKUK ERINTETT LEHET-E
KROMOSZOMA-RENDELLENESSEGBEN. LEGYEN SZO A HAROM LEGGYAKORIBB TRISZOMIAROL (21, 18, 13), IVARI KROMOSZOMA
ELTERESEKROL, VAGY MIKRODELECIOKROL/MIKRODUPLIKACIOKROL.

Mivel a Trisomy tesztek genetikai szlirétesztek, rendkivil fontos, hogy a vizsgélat elvégzése elétt a paciens genetikai tanacsadason vegyen
részt. Ennek elsédleges célja, hogy a varandds részletes tajékoztatast kapjon a teszt elvégzésének vagy elmaradéaséanak elényeirdl és
kockéazatairdl, valamint annak szakmai hatterérdl és megbizhatdsagarol. Ultrahangos eltérések, magas kockazatl kombinalt szlrési eredmény
esetén NIPT vizsgalat indikélasa nem ajanlott.

A tesztek valamelyikének elvégzése leginkabb azon varandésok szamara ajanlott:

e akik betoltotték a 35 éves kort,

 akik a kisebb megbizhatésagi sziiréseknél- példaul kombinalt tesztnél magasabb megbizhatosaga vizsgalatot is szeretnének
e akik mesterséges megtermékenyitési eljarassal estek teherbe

e akiknél a biokémiai szlirévizsgalat eredménye kézepes kockazata lett*

e akiknél a 12.heti genetikai ultrahangvizsgalat eredménye kromoszoma-rendellenességek kockazatat vetette fel*

e akiknél korabbi terhességében eléfordult kromoszéma-rendellenesség”

e akiknél kordbban tébbszor fordult elé spontan vetélés*

* akik el akarjak keriilni az amniocentézist, illetve akiknél a magzatviz vizsgalat ellenjavallt a kovetkezd lehetséges okok miatt™: spontan
vetélés fokozott kockazata, véralvadasi zavar, Rh-Gsszeférhetetlenség miatti immunizacios kockazat, a terhesség 14. és 16. hete kdzotti
id&szak, mioma jelenléte.

*Atesztet mindenképpen genetikai konzultacio kell, hogy megelézze. Kozepesnél magasabb kockazat, illetve jelentésebb ultrahangos eltérés esetén invaziv diagnosztikus teszt
ajanlasat javasoljuk



A vérvételtdl
a vizsgalati eredményekig

BARMELY TESZTVALTOZATROL LEGYEN SZO, CELUNK A
LEGKIVALOBB SZOLGALTATAS BIZTOSITASA, AZ ADATOK MAXIMALIS
VEDELME ES KIMAGASLO GENETIKAI SZAKERTELEM BIZTOSITASA.

A vizsgalat elvégzésének folyamata
a lehetd leghatékonyabb eljarasra toreksziink a gyors és pontos eredmeényeért:

1@ vérvétel a rendelében, majd a teszt aranak kiegyenlitése

2@ a vérminta elszillitasa az Istenhegyi Géndiagnosztikai Centrumba

3@ dokumentacié és mintaelékészités, majd transzfer a Medirex
laboratériumaba

4@ laboratoriumi elemzés, az adatok értékelése és az angol nyelvii
X
eredmény megkiildése a hazai laboratériumnak

50 & eredmény értelmezése, leletezés és a bekiild6 orvos értesitése
az eredményrol




A TRISOMY tesztek pontossaga

KIMAGASLO ERZEKENYSEG (SZENZITIVITAS) ES FAJLAGOSSAG (SPECIFICITAS)

ERZEKENYSEG

(szenzitivitas)

A teszt érzékenysége annak a valoszinlségét fejezi ki, hogy a teszt pozitiv eredményt ad a
kismamanal, ha magzatanél valéban jelen van a vizsgalt kromoszoma-eltérések valamelyike.
Ez az érték jelzi tehat, hogy a teszt mennyire megbizhatdan azonositja a magzatban jelenlévé
triszomidkat és egyéb szlrt rendellenességeket.

FAJLAGOSSAG

(specificitas)

A teszt fajlagossaga azt a mutatot jelenti, hogy a teszt valdban negativ lesz azoknal a
varandésoknal, akiknek a magzatanal nincsenek jelen a vizsgalt rendellenességek. Ez az érték
mutatja meg, hogy a teszt mennyire megbizhatd annak tekintetében, hogy a vizsgalt eltérések
valoban nincsenek jelen a magzatban.

A 21-es, 18-as, 13-as triszomiak és nemi kromoszoma-eltérések esetében az érzékenység és
fajlagossag 99 szazalék feletti. A mikrodeléciés és mikroduplikaciés szindrémaknal,
10 szazalékos magzati frakcio felett a vizsgalat érzékenysége = 80 szazalék feletti.

Mivel a NIPT vizsgalatok nem diagnosztikus érték( tesztek, a pozitiv eredményeket magzati
kromoszomavizsgalattal (kariotipizélas) kell megerd&siteni.



Miis ez?

A TRISOMY teszt Complete

a magzati kromoszoma-
rendellenességek
kockazatanak technikailag
legkivalobb TRISOMY
szlir6tesztje, mely a teljes
genomot vizsgalja.

A teszt szliri:

- a kromoszoéma aneuploidiak
(triszomiak, monoszémiak)
mindegyikét barmely
kromoszéman, valamint a
szubkromoszéomalis eltéréseket

(deléciok, duplikaciok) akar mar

> 3 megabazis (Mb) mérett

TRISOMY teszt Complete

A LEGKIVALOBB TRISOMY NIPT SZURES A MAGZATI KROMOSZOMA-ELTERESEK
VIZSGALATAHOZ

MEGBIZHATO

Ateszt elvégzése soran a teljes genomszekvenalas (NGS) technologiaja és CE-IVD tana-
sitott bioinformatikai szoftver kerdl alkalmazasra (TRISOMY test SW (98/79/EK tanéacsi
iranyelv), Il. melléklet, B lista), az EN ISO 13485:2016 szabvany el&irasainak megfeleléen.

ATFOGO

Ateszteredmény az észlelt eltérések legvaldszinlibb klinikai megjelenésérdl ad informa-
ciot, amely a kapott adatok részletes visszakeresésén alapul, a rendelkezésre all6 szak-
mai kiadvanyok és adatbazisok (pl. ClinVar, Decipher, ClinGen) alapjan. Ez jelentdsen
megkonnyiti a lelet értelmezését és felgyorsitja a paciens tovabbi vizsgalati indikaciojat.

GYORS KEZELES ES ADATBIZTONSAG

A minta laboratoriumi elemzését Eurdpaban, Szlovakiaban végzik. A mintak nem kertl-
nek harmadik orszagba, az eredmények pedig a minta laboratoriumba érkezését kdvetd
5-7 munkanapon belll rendelkezésre allnak.

MEGEROSITES
ATRISOMY teszt Complete vizsgélathoz pozitiv eredmény esetén jard megerdsitd
vizsgalat az invaziv mintavétellel nyert magzati
mintan GenomScreen modszerrel torténik, mely
100 szazalékos megbizhatdsagot biztosit.

prenatal
( GenomeScreen
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Mit képes detektalnia =

TRISOMY teszt Complet@"

Mind a 23 kromoszémapar

aneuploidigjat. . .
A % 1

Alegtobb NIPT teszt csak bizonyos kromoszomaeltéréseket vizsgal a magzat- @ 2

nal, példaul a 21-es,18-as és 13-as, valamint a nemi kromoszémaék eltéréseit, >

illetve néhany mikrodelécios/duplikacios szindromat. — O ©)

A TRISOMY teszt Complete nagy pontossaggal képes kisz(irni a magzat

Megbizhatésag a 21-es, 18-as és 13-as

barmely 23 kromoszémaparjat érinté aneuploidiakat és szubkromoszomalis R T
triszomiak detektalasaban

rendellenességeket, melyek kapcsolatba hozhatdk a magzat fejlédési rendel-
lenességeivel vagy potencialis varanddssag alatti komplikaciokkal.!

1Pertile. )
ertile, N
Seltzer W. K., Bianch

somies. Diagnostics, 9(4),138
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Szubkromoszomalis eltérések
szUrése az 0SSz 0szOman mar
> 3 megabazis me |
= '

»

A Trisomy teszt Complete képes a klinikai szempontbdl relevans betegségekkel
Osszefliggd mikroduplikaciok és deléciok kimutatasara a teljes magzati genomban’,
amelyek mas tesztekkel nem, vagy nem ilyen mérettdl mutathatok ki.

(A teszt kimutatéasi képessége és megbizhatosaga az eltérés nagysagatol és a min-
taban talalhatd magzati frakcid mennyiségétdl fiigg (Iasd 1. abra)

Lamr X ‘ v

>80 7%

A teszt becsllt érzékenysége
a mikrodeléciok és duplikaciok
kimutatasa kapcsan




A validacios
tanulmany
eredménye

A teszt szubkromoszomalis aberracio
képességének kimutatasara, prospektiv
validacios study kerilt elvégzésre 7279
mintan, amelyek kiilonbozd kimutatott és
bizonyitott kromoszomalis aberraciokat
tartalmaztak 1 Mb-té6l 80 Mb méretig, 5,1%

és 19,1% kozotti magzati frakcid tartalommal.

A bioinformatikai adatelemzés lehetdvé
teszia vart értékek és a tesztérzékenység
elérejelzését a kilonbozé mértékd
kromoszoéma-rendellenességek és a
kilonboz6 mennyiségl magzati frakcio
fliggvényében (1. abra).

értéke

érés m

Az elt:

A TRISOMY teszt Complete szenzitivitasa

100 %

10M

90 %
IM

80 %
8M

70 %
7™

- 60 %
6M

| - 50 %

S5M o R

- 40 %
4M

30%
3M

20%
2M

10%
™ 99% 171%

0%

50% 60% 70% 80% 90% 100% 10% 12,0%

Magzati frakcié a mintaban

1. abra: A teszt varhato érzékenységi szintjének attekintése az eltérés mértékeé-
nek és a magzati frakcio szazalékos aranyanak figgvényében.




A kimutatési hatarértékek e tanulmany és a
statisztikai elemzések eredményei alapjan
keriltek meghatarozasra. Az 1. tablazat

tartalmazza az ezek alapjan meghatérozott,
> 80 szazalékos érzékenységgel kimutathato

kromoszoma-eltérés méretet a magzati frakcio

mennyiségének fliggvényében.

Magzati
frakcio

A kromoszéma-
eltérés mérete

6%—7% >7Mb
ru-sn soms
su-9n Ssme
su-t0x sams
con i

1. tablazat: A teszt kromoszoma-rendellenes-
ségek kimutatasi hatarértékei a magzati frakcio
és az eltérés méretének fliggvényében.

A tesztek
alkalmazasanak
korlatai;

A NIPT vizsgélatok rendkivil hatékony sztrések,
de nem min&silnek diagnosztikai vizsgalatnak.
Mint minden nem invaziv szlrdvizsgalat esetében,
a pozitiv eredményt a Trisomy NIPT tesztek
esetében is invaziv diagnosztikai modszerrel
szlikséges megerésiteni. A tesztek alkalmazasa
eldtt és utan is kiemelten fontos klinikai genetikus
szakorvos szaktanacsadasa a teszt kivalasztasa,

a lehetséges kimenetelek értelmezése, a teszt el
nem végzésének kovetkezményei és a technikai
hibahatarok kapcsan. A szlirés nagy pontossaga
ellenére ritka esetekben eléfordulhat, hogy

a minta alpozitivnak vagy még ritkabban al-
negativnak bizonyul. Ezen eredmények a legtobb
esetben a hianyos anamnézis adatok (példaul

IVF altal elért terhességgel kapcsolatos adatok

fel nem tlintetése), a minta ismeretlen vagy
kiszamithatatlan biolégiai tulajdonsagai (példaul
eltdnd iker szindroma). vagy az alkalmazott modszer
technologia korlatai (példaul ritka genomikai hibak
eléfordulasa) miatt kdvetkezhetnek be.




iGen NIPT szolgaltatas

TRISOMY TESZTEK TELJES KORU PACIENS UTTAL

A Trisomy tesztek hazankban minden

esetben az iGen NIPT szolgéltatassal

tarsulnak. A paciens tehat sosem csak

egy szdrdvizsgalatot, hanem komplex

szolgéltatast valaszt, barmely Trisomy Kékesi
2 - . Anna

teszt elvégeztetése esetén.

Mit jelent mindez?

e Az lstenhegyi Géndiagnosztikai Centrum hazai laboratoriumi és szakorvosi
hattérét, 20 év tapasztalataval a magzati diagnosztikaban

e Kedvezményes vagy ingyenes megerdésitd invaziv kromoszoémavizsgalatot
pozitiv eredmény esetén

* Ingyenes genetikai tanacsadast a teljes paciensiton
e Citogenetikai hozzaértést a ritka eltérések klinikai patogenitasa kapcsan

e Hattérintézményi kapcsolatot kivaldé magankérhazakkal az esetlegesen
szlikséges mitétek kapcsan

Szoros egylttmU(ikodést a Babagenetika Egyesilettel a lelki tamogatasban
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TRISOMY led?

Szlirt kromoszéma
eltérések

TRISOMY teszt Alap

Down-szindréma (21-es triszomia)
Edwards-szindroma (18-es triszomia)
Patau-szindréma (13-es triszémia)

Magzati nem
meghatérozasa

A sziiletend6 gyermek nemének
megallapitasa

Nemi kromoszo
Bt b 4
eltérései

Mikrodeléciok és
mikroduplikaciok

Eredmény a minta
laborba érkezésétdl

klinikai genetikus, sziilész-

indikacio négyobgyasz szakorvos

Magyarorszagon a Trisomy tesztekhez iGen NIPT szolgaltatas jar. Ennek keretében az ingyenes genetikai tandcsadas mellett pozitiv esetben kedvezményes, illetve a
Complete teszt esetén ingyenes invaziv mintavételt biztositunk az Istenhegyi Géndiagnosztikai Centrumban. Az intézmény citogenetikai laboratériuma kutatast végez

TRISOMYZedz XV

TRISOMY teszt XY

Down-szindroma (21-es triszomia)
Edwards-szindroma (18-es triszomia)
Patau-szindroma (13-es triszémia)

A sziiletend& gyermek nemének
megallapitasa

Turner-szindréma (45 X)
Klinefelter-szindréma (47 XXY)
Jacobs-szindroma (47 XYY)
Tripla X-szindréma (47 XXX)

klinikai genetikus, sziilész-
négyogyasz szakorvos

TRISOMYedal
e

TRISOMY teszt Complete

Teljes genom szekvenalas, mind a 23
par kromoszéma vizsgalata.

Down-szindréma (21-es triszomia)
Edwards-szindroma (18-es triszomia)
Patau-szindréma (13-es triszomia)

A sziiletendd gyermek
nemének megallapitasa

Turner-szindroma (45 X)
Klinefelter-szindréma (47 XXY)
Jacobs-szindréma (47 XYY)
Tripla X-szindréma (47 XXX)

Tovabbi, tébb mint 100
mikrodelécids és mikroduplikacios
szindréoma

klinikai genetikus, szllész-
négyogyasz szakorvos

azismeretlen jelent6ségli variansok kapcsan, valamint kival6 szakorvosi team all a paciensek rendelkezésére, a teljes paciensaton.

www.trisomytest.hu
Tovabbi tajékoztatasért kérjlk, irjon a trisomytest@gendiagnosztika.hu cimre.

Az anyagban talalhato informaciok tajé

informaciokat. Esetleges hibakért fe
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