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Tajékoztaté a PrenaTest®
non-invaziv prenatalis tesztrol

Magzati genetikai rendellenességek kimutatasa

A magzati kromoszdéma-rendellenességek, kilondsen a kromoszémak szambeli rendellenességei, gyakori hattere
az utédnemzés sikertelenségének, fejlédési rendellenesség, ndvekedési-, illetve értelmi visszamaradottsag kiala-
kulasanak.

A kromoszdémak szambeli rendellenességei minden 300 élvesziletésbdl egy Ujszulottet érintenek, de a vetélések
vagy halvasziletések esetében ennél sokkal magasabb ezek el6fordulasa.

Legutobbi id6kig két tipust magzati vizsgalat allt rendelkezésre az ilyen korképek kimutatasara: a diagnosztikus
vizsgalat, illetve az esetleges rendellenesség jelenlétére utald kdzvetett jeleken alapulé szlrés. A diagnosztikus
vizsgalat invaziv médszereket alkalmaz, melyek a magzatviz-mintavételezés/amniocentesis vagy a méhlepény-
mintavételezés/chorion biopsia. Ezek jelentik a mértékado, végs6é diagndzist a magzat genetikai rendelle-
nességeinek azonositasara, azonban a mintavételezési eljdradsbél adéddan bizonyos vetélési kockazattal jarnak.
A hagyomanyos, tobb jelz6n/markeren (anyai vérmarkerek és ultrahangvizsgalati markerek) alapul6 sz(révizs-
galatoknak (pl. Kombinalt-teszt) nincs vetélési kockazata, de a rendellenességek esetleges el6fordulasara utalo,
kozvetett jeleket vizsgal és igy pontossaga elmarad a diagnosztikus vizsgalatokétél. A hagyomanyos
szlr6mobdszerek taldlati biztonsdga 69% és 96% kozotti, figgden az alkalmazott sz(irévizsgalat formajatél, illetve
az anyai életkortol. Az ilyen szlrésben résztvevdk kb. 3-5%-anal a kimutatott magas kockazat ellenére a diagnoézist
ado6 vizsgdlat nem igazol rendellenességet - ezek a fals pozitiv esetek, akiknél feleslegesen alkalmaztak
a varandodssagot veszélyeztetd invaziv médszert.

PrenaTest®- anyai vérmintabdl végzett genetikai vizsgadlat a magzati genetikai
rendellenességek vizsgalatara

A magzat genetikai jellemzd8ivel megegyez6 méhlepénybdl az anyai vérbe jutnak az elhasznalédott sejtek DNS
darabjai. A genetikai vizsgalatok legkorszerlbb laboratériumi médszerét jelentd Ujgeneracids szekvenalas alkalma-
zasaval, az anyai vérben szabadon keringd DNS darabok szerkezete vizsgalhat6, amellyel tisztazhaté szerkezetlk
alapjan, hogy mely kromoszémarél szarmaznak és hogy megfeleld mennyiségben vannak-e jelen - ezzel a szambeli
kromoszdéma-rendellenességek, a kromoszémak, vagy azok szakaszainak tobblete vagy hianya mutathato ki.

A magzati szdmbeli kromoszéma-rendellenességek, mint a 21-es triszomia (Down-kér), a 18-as triszomia
(Edwards-kor), a 13-as triszomia (Patau-kér), vagy a nemi (X és Y) kromoszémak szambeli eltérései mar
avarandéssag 10. hetétdl (9 hét + 0 nap) nagy pontossaggal kimutathatdak ezzel az anyai vérvételen alapuld, non-
invaziv médszerrel.

A PrenaTest® esetében alkalmazott technolégia azonban képes a magzat teljes kromoszéma-allomanyanak
vizsgdalatara és barmely kromoszéma, vagy kromoszdéma-szakasz szambeli tobbletének, illetve hianyanak kimuta-
tasara, amelynek genommeérete nagyobb mint 7 megabazis. Az ilyen, kiterjesztett vizsgalati formanal (PrenaTest®
Plus) olyan eltérések mutathatéak ki, amelynek valodi klinikai jelent8sége - a magzat egészségére vonatkozd
hatasa - tovabbi (invaziv és ultrahang) vizsgalatokkal tisztazando.



Fontos itt felhivni a figyelmet arra, hogy az alkalmazott non-invaziv prenatalis tesztelési médszer a méhlepénybdl
szarmazé genetikai anyagot vizsgalja. Az abban el6forduld Itérések nem minden esetben jelentik azt, hogy azok
a magzat testi sejtjeiben, vagy éppen azok mindegyikében jelen vannak. Az ilyen allapotot nevezzik mozaikossag-
nak, aminek formait az alabbi dbra mutatja.
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Altalanos mozaikossag

Két vagy tébb kromoszéma szinten
eltérd sejtvonal jelenléte a
placentédban és a magzatban
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Placentara lokalizalédott
mozaikossag

Két vagy tébb kromoszéma szinten
eltérd sejtvonal jelenléte a
placentdban, de nem a magzatban

ole.
Y
»

- e,
I-

Magzatra lokalizalédott
mozaikossag

Két vagy tébb kromoszéma szinten
eltéré sejtvonal jelenléte a
magzatban, de nem a placentaban

Normal sejtek . Kromoszéma rendellenes sejtek

Az invaziv vizsgalattal tisztazhatd, hogy a PrenaTest® altal kimutatott eltérés jelen van-e a magzat testi sejtjeiben,
és ha igen, akkor milyen mértékben.

A PrenaTest® altal kimutatott és az azt ellendrzd invaziv vizsgalat eredménye fényében a klinikai genetikus
szakvéleményt ad a magzatban el6forduld genetikai rendellenességre, illetve annak a magzat egészségére
gyakorolt hatasara vonatkozéan.

A PrenaTest®, a magzat teljes kromoszéma-allomanyanak vizsgalatara iranyulé PrenaTest® Plus formajanak
pozitiv eredménye, a nemzetkdzi szakmai publikacidk alapjan informaciét adhat:

lepényi elégtelenségre
pre-eclampsia esetleges el6fordulasara
koraszulés esetleges el6fordulasara
vetélés el6fordulasara
méhen bellli magzati sulyveszteség (IUGR) kialakulasara
magzati elhaldlozas el6fordulasara
magzati fejlédési rendellenességek el6fordulasara
- klinikailag nem megnyilvanulé eltérésekre

A PrenaTest® Alap esetében, amennyiben a minéségi kritériumok lehet6évé teszik, az gynevezett
kvantitativ valés ideji PCR (qPCR) laboratériumi médszert alkalmazzuk a magzati 21-es trisz6mia
(Down-kér) kiszlirésére. A qPCR alapu PrenaTest® az anyai és a magzati DNS-ekben észlelhetd
kalénbségek kimutatasan alapszik. A médszer a szekvenalason alapulé analizissel megegyezd
hatékonysaggal mutatja ki a célzott rendellenességet.



A PrenaTest® korlatai

Az alkalmazott vizsgdlati modszer a fejlédési rendellenségek szlirésének egyik eszkdoze. Eredménye nem
diagnosztikus, 6hmagdaban, tehat mas klinikai vizsgalat vagy laborvizsgalati eredménytdl fuggetlenul nem értékel-
het8. A magzat egészségi allapotara, illetve a varand6ssag gondozasara vonatkozoan a vizsgalat Snmagaban nem

ad elegendd informaciot.

A PrenaTest® a kromoszémak szambeli tobbletére vagy hidnyara, azok szakaszaiban el6fordulé hidnyara vagy

tobbletére ad eredményt, amelynek nagysaga legalabb 7 Mb.
A PrenaTest® nem mutat ki poliploidiat, mint példaul a triploidia.
A PrenaTest® nem mutat ki kiegyensulyozott kromoszéma atrendezddést.

A vizsgalat eredményét befolyasolhatjak anyai és magzati tényezdk, mint:

- Varandésnal eléfordult vértranszfuzié

- Varandoésnal el6fordult szervtranszplantacié

- Varandésnal eléfordult mdtéti beavatkozas

- Varandoésnal el6fordult immun- vagy 8ssejtterapia

- Varandoésnal el6forduld rosszindulaty daganatos betegség
- Varandoésnal el6forduld mozaikossag

- Fetoplacentalis mozaikossag

- Magzati felszivédas

- Felszivodé ikerterhesség (vanishing twin)

A PrenaTest® taldlati hatékonysaga a legutébbi, atfogd kiértékelés szerint.

DOWN-KOR EDWARDS-KOR PATAU-KOR RITKA AUTOSZOMALIS
21-ES TRISZOMIA 18-AS TRISZOMIA 13-AS TRISZOMIA RENDELLENESSEGEK
SZENZITVITAS % >99.9% >99.9% >99.9% 96.4%
SPECIFICITAS % 99.90% 99.64% 99.64% 99.49%
NEMI KROMOSZOMAK XX XY X0 XXX

SZENZITIVITAS % 100% 100% 90.5% 100%

KROMOSZOMAK
SZERKEZETI ELTERESEI

74.1%

99.49%

XXY

100%

EGYEB
RENDELLENESSEGEK

85.5%

96.87%

XYYy

91.7%



A PrenaTest® formai

PrenaTest® Alap

Eredményt ad:
Down-koér (21-es kromoszéma szambeli tdbblete)
Magzat neme (igény szerint) O R O B T I

Egyes és ikerterhesség esetén is elvégezheté. %

21-es kromoszéma
PrenaTest® Optimum

Eredményt ad:
+ Down-koér (21-es kromoszéma szambeli tdbblete)
Edwards-kor (18-as kromoszéma szambeli tdbblete)
Patau-koér (13-as kromoszéma szambeli tdbblete)
Nemi (X és Y) kromoszémak szdmbeli rendellenességei ﬁ il e H Y
Kalon igényelhetd a DiGeorge-szindréma (22q11.2 delécid) vizsgalata )
13-as, 18-as, 21-es, X, Y kromoszéma
Magzat neme (igény szerint)
Egyes és ikerterhesség esetén is elvégezhetd, azonban ikerterhesség esetén a nemi kromoszémak szambeli
eltéréseire a vizsgalat nem ad eredményt.
Ez a vizsgalati forma a szakmai ajanlasok altal megjeldlt, eléfordulasukat, méhen belluli azonosithatésagukat
tekintve a leginkabb relevans rendellenességek korét vizsgalja.

PrenaTest® Plus

Eredményt ad: | Iy lvvuy

A magzat teljes kromoszéma allomanyara, vagyis az 6sszes autoszomalis és nemi " " " " " " “ i‘l i‘i i‘i H ii
kromoszéma szambeli rendellenességeire, illetve azokban el6fordulé esetleges
duplikacidkra vagy delécidkra, 7 Mb részletességig. i
+ Kulén igényelhet6 a DiGeorge-szindroma (22q11.2 delécid) vizsgalata ﬁ ﬁ ﬁ i ARXX ft Y
- Magzat neme (igény szerint) inden kromossma

Egyes és ikerterhesség esetén is elvégezhetd, azonban ikerterhesség esetén a nemi kromoszémak szambeli
eltéréseire a vizsgalat nem ad eredményt.

PrenaTest® Alap PrenaTest® Optimum PrenaTest® Plus

Down-kor (21-es triszémia) (4 X 44 (4 X 44) (4 X 44
Edwards kor (18.25 triszmia) o® o
Patau-kér (13-as triszémia) (4 X 44 oD
Nemi ki 6 dellenesség (4] (4
Ritka alis rendell égek 1-22 0 m
Opciondlis: DiGeorge-szindréma - 22q11.2 delécié (4] (4]

Opcionélis: Magzat neme (12. terhességi kortél) o m 0 m o m
O Egyes terhesség m lkerterhesség

Az ikerterhességekben a magzatok nemének meghatarozasa, csak abban a formaban térténik, hogy
a vizsgalat jelzi az Y kromoszéma esetleges jelenlétét, ami legalabb egy fiu magzatot jelent.

Felhivjuk a figyelmét, hogy a PrenaTest®, illetve a non-invaziv prenatalis tesztelés altalaban, csak a jel6lt rendelle-
nességeket vizsgalja. Egyéb genetikai eredetli és a nem genetikai eredetli magzati rendellenességek atfogo,
alapos szliréséhez elengedhetetlen a varandéssag elsé és masodik trimeszterében végzendd ultrahangvizsgalat.



