NEpLiTy

Mitteinvasiivne sinnieelne séeluuring

PATSIENDI

NIPTIFY Focus Plus on CE-IVD maérgisega sGeluuring, mis hindab loote kromosomaalsete
haiguste riski alates 10+ rasedusnadalast. Uuringu jaoks vdetakse rasedalt kuni kaks katsutit
veeniverd. Test hindab lootel kromosoomide 13 (Patau slndroom), 18 (Edwardsi
siindroom), 21 (Downi siindroom) trisoomia riski, tGdruk-lootel Ghe X-kromosoomi
puudumist (Turneri siindroom ehk monosoomia X) ja mikrodeletsioon 22q11 (DiGeorge
stindroom) esinemise riski. Soovi korral maaratakse loote kromosomaalne sugu.

NIPTIFY testi tundlikkus on enam kui 99,9% trisoomiate 21, 18 ja 13, monosoomia X ja
22911 mikrodeletsiooni* suhtes. Testi spetsiifilisus on enam kui 99,9% trisoomiate 21 ja 18
ning mikrodeletsioon 22ql1l suhtes. Monosoomia X ja trisoomia 13 suhtes on testi
spetsiifilisus 99,2%.

ULE-GENOOMNE UURING ja JUHULEIUD

NIPTIFY testi kdigus teostatakse kogu genoomi uuring, millel on v8ime tuvastada tervete
kromosoomide koopiaarvu muutusi (trisoomiad ja monosoomiad) ning deletsioone ja
duplikatsioone  Kkliiniliselt  olulistes genoomi  piirkondades  (mikrodeletsioonid ja
mikroduplikatsioonid). Analiisi on kaasatud nelja tuupi korvalekaldeid: trisoomia vGi
monosoomia teistes autosoomides kui 13, 18 ja 21; osalised muutused kromosoomides 13,
18, 21; sugukromosoomide korvalekalded nagu Klinefelteri stindroom (XXY), Jacobsi
sindroom (XYY) v&i trisoomia X (XXX) ning mikrodeletsioonid ja mikroduplikatsioonid
kliiniliselt olulistes genoomi piirkondades. NIPTIFY raporteerib nimetatud k&rvalekalde kui
Jjuhuleiu ja AINULT SIIS, kui tuvastatakse muutuse kdrge risk. Juhuleiud ei ole Kkliiniliselt
valideeritud. Rohkem informatsiooni uuritavate juhuleiu piirkondade ja kaasuvate haiguste
kohta leiab kodulehelt NIPTIFY.ee/tulemused

TULEMUSED

NIPTIFY tulemused saadetakse Digiloosse hiljemalt 10 té6paeva jooksul parast vereproovi
jdudmist Tervisetehnoloogiate Arenduskeskuse laborisse. Testi tulemuse ja jargnevate
analtuside vajaduse peab patsiendile selgitama arst, ammaemand v3i meditsiinigeneetik.
Test vBib anda jargmised tulemused:

Madal risk. Tulemus néitab, et proovis ei tuvastatud trisoomiat 13, 18, 21, monosoomia X,
22911 mikrodeletsiooni. Téendosus, et lootel esineb kromosoomhaigus on vaga madal.
Jargneb tavaparane raseduse jalgimine.

Korge risk. Tulemus néitab, et lootel on suur tdendosusus kromosoomide 13, 18 vai 21
trisoomia, monosoomia X, 22q11 mikrodeletsiooni esinemisele. K&rge riski tulemuse korral
peab patsienti nSustama arst voi meditsiinigeneetik, kes teeb koos patsiendiga otsused
vajaminevate lisauuringute kohta. Ainult NIPTIFY tulemuse pd&hjal ei tohiks teha otsuseid
raseduse jargneva kulu kohta, sest kromosoomihaiguse kdrge riski peaks kinnitama
invasiivse diagnostilise testiga (looteveeuuringuga).

Juhuleid. Lootel on tuvastatud k&rge risk kliiniliselt olulisele juhuleiule. Juhuleiu korral peab
patsienti ndustama arst vdi meditsiinigeneetik, kes teeb koos patsiendiga otsused
vajaminevate lisauuringute kohta. Ainult NIPTIFY tulemuse pd&hjal ei tohiks teha otsuseid
raseduse jargneva kulu kohta, sest juhuleiu korral peaks korge riski kinnitama
ultraheliuuringuga vai invasiivse diagnostilise testiga (looteveeuuringuga).

Ei ole vBimalik mairata. Vereproovi pdhjal ei olnud v&imalik usaldusvédarselt hinnata
kromosoombhaiguste esinemise riski (vahem kui 0,5% juhtudest). Patsiendil on v&imalus
anda uus vereproov NIPTIFY kordusanaliitsiks. Uks kordusanaliiiis on patsiendile tasuta.
Rohkem infot NIPTIFY.ee

METOODIKA

NIPTIFY uuringu kaigus anallisitakse raseda naise vereproovist eraldatud rakuvaba DNA
Focus Plus meetodiga (Fragmented DNA Compact Sequencing Assay for enriched fetal
material) ja sekveneeritakse Illumina tehnoloogiaga. Terve genoomi andmete pdhjal
arvutatakse loote kromosoomhaiguste riskihinnangud.

RISKID JA METOODIKAST TULENEVAD PIIRANGUD

NIPTIFY ei asenda loote ultraheliuuringut, seerumskriiningut ega ei ole diagnostiline test.
Seetdttu jadb voimalus vale-negatiivseteks v&i vale-positiivseteks tulemusteks. Test voib
anda valetulemusi erinevatel Kkliinilistel p&hjustel: platsenta vdi ema mosaiiksus,
kromosoomianomaaliad emal esineva kasvaja korral, ema on uuritava aneuploidsuse kandja
vOi teised bioloogilised ja tehnilised pohjused. Madala kromosoomhaiguse riskiga testi
tulemus ei valista teisi loote arengu korvalekaldeid, mida tuvastatakse ultraheliuuringuga.
NIPTIFY ei anna informatsiooni loote arengurikete kohta nagu nditeks aju voi siidame
arenguhdired, selgroo vaararendid, loote kasvupeetus jt. NIPTIFY ei ole valideeritud
mosaiiksuse, tasakaalustatud translokatsioonide ja punktmutatsioonidega monogeensete
haiguste tuvastamiseks. NIPTIFY testi ei saa teha mitmikraseduse korral v&i kui patsiendil on
raseduse ajal diagnoositud pahaloomuline kasvaja. Rohkem infot NIPTIFY.ee

* DiGeorge mikrodeletsiooni (22q11) maaramise tundlikkus on arvutatud piiratud hulga kontrollproovide p&hjal.
Teaduskirjanduse p&hjal on eeldatav NIPT testi tundlikkus 22g11 maaramisel 75 - 100%.

Kinnitan, et tutvusin ndusoleku vormiinformatsiooniga ja olen ndus andma vereproovi
NIPTIFY uuringuks.

Patisendi ees- ja perekonnanimi / VIMA NaUMEHTA.......c.covveiveeeeeceeieeieean.

Patsiendi isikukood / /InuHbIf MAEHTUGUKALMOHHBIN KOA..

Patsiendi allKiri / TIOAMMCD. ....cveiveiie e

Dokument on kolmes koopias. Uks koopia saataTervisetehnoloogiate Arenduskeskuse laborisse, teine koopia jaab raviasutusele ja kolmas koopia patsiendile.

Tervisetehnoloogiate Arenduskeskus AS
Tegevusluba LO5235 | Teaduspargi 13, 50411, Tartu
Telefon: 733 0403 | niptify@ccht.ee | NIPTIFY.ee

NIPT_VO50 v 5.0

NOUSOLEKU VORM

NIPTIFY Focus Plus - 3TO CKPUHWMHIOBbIA TecT, umetowmii ceptudukaumio CE-IVD, KOTOpbIi oueHvBaeT
PUCK XPOMOCOMHbIX 3a601eBaHuMit Nnoaa, HaunHas ¢ 10 Hepenb BGepemeHHocTH. [ins aHanusa bepetca
[0 ABYX NPO6 BEHO3HOW KPOBM Yy 6GepeMeHHON KeHLMHbI. TeCT KAMHUYECKN NOATBEPKAEH 1 NO3BONAET
OLEHUTb pUCK Tpucomun 13-oi (cuHapom Martay), 18-oit (cuHApPom SaBapaca), 21-oi (cuHapom fayHa)
XPOMOCOMbI, OTCYTCTBWA BTOPOW X XPOMOCOMBbI Y feBoyek (cuHapom TépHepa, moHocomua X) u
mukpogeneuns 22q1l (cuHapom AnIxopgwn). Npu KenaHuu NauMeHTKU BO3MOXHO OnpeaennTb
XPOMOCOMHbI/ N0 N10A3.

YyscTeuTensHocTs Tecta NIPTIFY cocTasnser 6onee 99,9% pana Tpucomuu 13-oit, 18-oi, 21-i
XPOMOCOMbI, MOHOCOMMM X 1 MUKpogeneumn 22ql1l*. CneuudmyHocts Tecta Gonee 99,9% B ciyyae
TpUcommit 21-0i 1 18-0i1 XPOMOCOMbI M MUKpoAeneumnn 22q11. B crydae moHocomun X v Tpucommn 13-
Ol XpOMOCOMBbI crneunduyHocTb TecTa 99,2%.

WCC/ELOBAHME BCETO FTEHOMA ¥ C/IYHAHBIE HAXOZKU

NIPTIFY npoBoAMT uccnefoBaHWe BCEro reHOMa U cnocobeH ObHApYKUTb M3MEHEHWA B uMcie Konuii
LenblX XPOMOCOM (TPUCOMMM WAM MOHOCOMMM), @ TaKKe YAANEHUA U AyNAvKauWMWM B KAUMHWYECKM
UMK AN pozy KaLMnM). AHaM3MPYIOTCA YeTbipe TMNa CyYaiHbIx
HaXOAO0K: TPUCOMMA MAU MOHOCOMMA B AYTOCOMHBLIX XPOMOCOMaX, OTNYHbIX OT 13-0i, 18-oit 1 21-oi
XPOMOCOMbI, CermeHTapHble aHeyniouamMnm B xpomocomax 13, 18 wu 21, aHeynnionaun nNOAOBbIX
XPOMOCOM, Takue Kak cuHapom Knaihdenstepa (XXY),
Tpucommn X (XXX), a Takwe KAMHUYECKW 3HauMmble 06NAcTU A1 BO3MOXHBIX MUKpPOAENeunit u
mukpogynavkaumit. NIPTIFY coobliaeT o Takux Cay4asx Kak O CAydaiHbix Haxogkax, TOJIBKO ECAU
O6HapyeH BbICOKMI puUcK 3abonesaHuA. CnyyaiiHble HaXOAKM KAMHUYECKM He MoATBepxieHbl. Ha
rnasHoit ctpaHuue NIPTIFY.ee/ru/pesynbTatsl npesctasneHa noapobHas nHbopmauma o6 3TUX pernoHax

3HaYMMBbIX 061aCTAX (|

cuHapom [xkeiikobea (XYY), u cuHapom

1 yCNoBUAX.
PE3YNbTATbI

Pe3ynbTatel Tecta NIPTIFY oTnpasnstoTca Bpady He nossgHee, yem yepe3 10 pabouwx aHeit nocne
noctynaenvs obpasua Kposw B nabopatoputo Tervisetehnoloogiate Arenduskeskus (NIPTIFY). Pesynbtat
TecTa M HeobXOAMMOCTb MOCNeAyloWero aHanu3a A0/MKHbI ObiTb OBBACHEHbI MALMEHTY BPayvoMm,
aKyLIEPOM MW MEAMLIMHCKAM reHETMKOM. TeCT MOXET AaTb YeTbipe PasHbIX pesy/ibTaTa:

Huskuit puck. PesynbTaT nokaseiBaeT, 4To B o6pasue He 0BHapyKeHO HW Tpucomuu 13-oi, 18-oi, nan
21-# XpPOMOCOMbI, MOHOCOMMM X, MUKpoaeneuun 22qll. BepoATHOCTb HanMHYMA XPOMOCOMHOIO
HapylweHua nnoAa KpaiHe Mana. bepemeHHOCTb CcuMTaeTcA «HOPManbHOW» W npeanonaraetca
CTaHAapTHoe HabnoAeHe 33 XOA0M 6epeMeHHOCTH.

BbICOKMIA pUCK. Pe3y/bTaT 03HauaeT, 4To ¢ 60NbLLION 01€el BEPOATHOCTH Y NMI0AA MOXET BbITb TPUCOMUA
13-oi, 18-o#f uau 21-0i XpPOMOCOMbI, MOHOCOMMA X WAM MuKpodeneuma 22qll. MauueHTsl c
pe3ynbTaTOM BbICOKOTO PUCKa A0KHbI MPOKOHCYbTMPOBATLCA C BPAYOM MM MEANLMHCKUM reHETUKOM,
KOTOPbIN BMECTE C NaLMeHTOM NPUMET pelleHne 0 Heo6XOAMMOCTH ONONHUTENbHBIX TECTOB. PelieHune
0 fanbHeiiwem xofe GepemeHHOCTM He AO/KHO ObiTb MPUHATO TONLKO Ha OCHOBAHWM Pe3yNbTaTos
NIPTIFY. WHBa3WBHbIN AMArHOCTUYECKUI TecT (amHUOLeHTe3) AOMKeH NOATBepAWTb pesynbTaTbl
BbICOKOTO PUCKa XPOMOCOMHbIX 3a601€BaHNA.

CnyuaiiHble HaxoAKW. Y Nnoja BbIABNEH BbICOKMI PUCK APYrMX XPOMOCOMHbIX 3abonesaHuii. B stom
cnydae, naumeHTke HeobXOAMMO MPOKOHCYNbTUPOBATBLCA C BPAYOM WAWM MEAMUMHCKMM TEHETUKOM,
KoTOpbI ByaeT BMecTe C NaLMEHTKOM NPUHMMATb PeleHWAs O HeobBXOAUMOCTU AOMONHUTENbHbIX
nccnenosaHnii. OCHOBbLIBAACL UCKIOYMTENbHO Ha pesynbtaTe NIPTIFY He cneayeT NpuHUMAaTL HUKAKWX
peleHnit o TedeHUn GepemMeHHOCTU, TaK KaK BbICOKMI PUCK JO/KeH BbiTb NOATBEPHKAEH C MOMOLLBIO
Y3M 1AM MHBA3WBHbBIM AMArHOCTUYECKMM TECTOM (aMHUOLLEHTES).

HeBoamoxHO onpepenuts puck. Ha ocHoBaHWM 0bpasua Kposu He Bcerga (meHee 1%) BO3MOMNHO
[I0CTOBEPHO OLEHWTL PUCK XPOMOCOMHBIX 3ab0N1eBaHuiA. Y nauyeHTa ecTb BO3MOXHOCTb NPeAoCTaBUTL
HOBbIV 0bpasel, KPoBU ANA NoBTOpHOro TecTpoBaHua NIPTIFY. OauH NOBTOPHbIM aHanu3 NpoBOAUTCA
6ecnnatHo. Bosbue nHdopmaumm no ccoinke NIPTIFY.ee/ru/

METOAUKA

[na Tecta NIPTIFY 6ecknetouHas [HK, BblgeneHHas w3 obpasua KpoBM GepemeHHOM IKEeHLUMHbI,
aHanusupyetca ¢ nomoupto metoaa Focus Plus (Fragmented DNA Compact Sequencing Assay for
enriched fetal material) u cexkseHupyeTca ¢ vcnonb3osaHvem Texrosormu lllumina. Ha ocHosaHum
JlaHHbIX BCErO reHoMa NoNy4aloT OLEHKM PUCKa XPOMOCOMHbIX 3abonesaHuii naoaa.

PUCKW U OTPAHUYEHUA CBA3AHHBIE C METOAMKON

NIPTIFY He 3ameHseT Y3M van aHanu3 cbIBOPOTKM KPOBW W He ABNAETCA AMArHOCTUYECKUM TECTOM.
Mo3TOMY BO3MOXHOCTb NI0KHOOTPULATE/IbHBIX MU JIOKHOMONOXKNTENbHbIX Pe3y/IbTaToB OCTaeTcA. TecT
MOXeT [aBaTb NI0XKHbIE Pe3ybTaTbl N0 PasAUYHBIM KAUHUYECKAM NPUYMHAM, TaKUM Kak MO3aunLM3M
NNALEHTbl UM MaTePH, HaMuYMe Y MaTepu OMyXOiei UM XPOMOCOMHbIX aHOMa Ui UK MO APYrM He
33aBUCALMX OT MNAUMEHTKN BUONOTUYECKMM U TeXHMYECKUM NpudMHam. HU3KMA PUCK  Hanuuna
XPOMOCOMHOT0 3a60N1€BaHNA NO Pe3y/bTaTaM TecTa He UCK/IIOYAET UHbIX OTKNOHEHNII B Pa3BUTMM N10Aa,
BbiABNAeMbIX Npu nomouwm Y3WU. NIPTIFY He npepocTasnseT MHGOPMALMIO O HapyLEHUAX Pa3BUTUA
nnofa, TakMX Kak HapyWeHWA pasBWTUA MO3ra MAM CepAua, HapylWeHMA PasBUTUA MO3BOHOYHMKA,
HapyweHua pocta nnoga u npouee. NIPTIFY He noatsepxaeH Ana obBHapysKeHUAa Mo3auumu3ma,
cBanaHcMpoBaHHbBIX TPAHCIOKALMI 1 MOHOTEHHBIX TOYEYHbIX MYTaLMOHHbIX 3abonesaHuit. Tect NIPTIFY
He NPOBOANTCA B CNy4ae MHOMONAOAHONM 6epemeHHOCTU (6onee AByX NACAOB) WAW €CAU Y NALMEHTKN
6b1710 ANArHOCTMPOBAHO 3/10Ka4eCTBEHHOE HOBOOBPa30BaHMe BO BpeMA Tekyllelt 6epemeHHoCT. Bonee
noApo6HYI0 MHPOPMALMIO MOXKHO HalTV Ha NIPTIFY.ee/ru/

* YyBCTBUTENBHOCTL ONpeaeneHna mukpoaeneun Aufkopaka (22q11) ocHoBaHa Ha aHa/NM3e OrPaHUYEHHOTO KOMYECTBaA

KOHTPO/IbHbIX 0Bpa3uoB. COMNAcHO HayqHOW NuTepatype, oxmMaaeman uyscTBuTenbHOCTb Tecta NIPT ana o6Hapywenua
mukpoaeneuumn 22q11 75-100%.

fl noATBEPKAAIO, UTO O3HAKOMMAAC C MHPOPMaLVel B opme cornacusa n
cornauwatoch caath o6pasel, Kposu gna tecta NIPTIFY.
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