NIPT

ZA ZACETNIKE

Kaj morate
vedeti preden
se odlocite za

test




@\% Kaj je NIPT?

NIPT = NE-INVAZIVNI PREDROJSTVENI TEST

Mozno opraviti od 9. oziroma 10. tedna nosecnosti
dalje.

Odvzem vzorca krvi iz vene matere (varen za plod
in nosecnico).

Analiza DNK posteljice, ne ploda.

Primeren za spontane in IVF nosecnosti (tudi z
darovano celico).

Priporocljiv za nosecnice vseh starosti.




Osnovni izrazi

Fetalna frakcija (delez DNK posteljice, na katerem
temelji analiza; izrazen v % in mora biti naveden

na rezultatih)

Anevploidije (odstopanja v stevilu kromosomov):
e Trisomija (trije kromosomi namesto dveh)

21

T21- Downov sindrom

e Monosomija (en kromosom namesto dveh)

Tveganje narasca s starostjo nosecnice.

Mikrodelecija: izbris majhnega dela kromosoma

Niso povezane s starostjo nosecnice.



Kdaj opraviti NIPT?

Strokovne smernice svetujejo po opravljenih
ultrazvoénih meritvah nuhalne svetline z
dvojnim hormonskim testom (NS+DHT; 12.
teden nose&nosti).

PRIPOROCILO GENETIKOV

NIPT opravite po Meritvi
nuhalne svetline in dvojnem
hormonskem testu

Amiocenteza

Amniocenteza
(Ce za to obstaja razlog)

L X
NIPT

Neinvazivni prenatalni test

9. ali 10. teden 12. teden 15. - 18. teden

Meritev nuhalne
svetline

Zgodnja morfologija ploda z
meritvijo nuhalne svetline in
dvojnim hormonskim testom




\\\@ .
@ Zaka| sele po NS+DHT?

Ker je meritev nuhalne svetline tudi zgodnja
morfologija ploda (natancen pregled razvoja
ploda).

Ce so pri plodu z UZ ugotovljene razvojne
nepravilnosti, NIPT ni ustrezna izbira.

Visja nosecnost — vecC fetalne frakcije — vecCja
moznost, da test uspe.

@% Zakaj opraviti NIPT?

* Najnatanénejsi presejalni testi za odkrivanje
pogostih fetalnih anevploidij.

e ZmanjSajo stevilo nosecnic, ki so po
nepotrebnem napotene na invazivne
diagnosticne preiskave.

e Odkrijejo anevploidije spolnih kromosomov in
mikrodelecije, ki morda ne bodo odkrite z
drugimi presejalnimi testi (NS) ter se pojavijo
pogosteje kot avtosomne anevploidije (T21, T13,
T18).




&7@ GENETIK SVETUJE

Kombinacija UZ+DHT in NIPT omogoca
najboljsi presejalni pristop!

o UZ zazna strukturne napake, ki jih NIPT ne more
prepoznati.

o NIPT zazna kromosomske napake z visjo zanesljivostjo
kot UZ preiskave (tudi NS+DHT)

o NIPT lahko zazna kromosomske nepravilnosti, ki z UZ
niso vidne

Napotnica ali samoplacnisko?

NAPOTNICA SAMOPLACNISKO

e Povisano tveganje
za trisomije 21,18, 13
PO NS+DHT

e Na lastno zeljo od
9. oziroma 10.
tedna nosecnosti

e Potrjena trisomija 13,
18 ali 21 v pretekli
nosecnosti

e Po ugotovljenem
nizkem tveganiju
NS+DHT in brez UZ
ugotovljenih
razvojnih
nepravilnost ploda

 Izdaja napotnice ni
povezana s
starostjo nosecCnice




Pomembno pri izbiri NIPT-a

[] Podprt z jasnim genetskim svetovanjem (pred
“in po testu).

WVisoko obcutljivost testa za T21, T13 in T18

[l lobina analize (mikrodelecije — sindrom
DiGeorge; v 85% se ta mikrodelecija nahaja na
globini 2,5 — 3 Mb)

U Kliniéna uporaba:
’ o Test je ze uporabljen pri Stevilnih
nosecnostih in ima preverjene rezultate
o Zanj obstajajo smernice, kdaj in kako se
ga uporablja.
o Rezultati niso nejasni ali vprasljivi, ampak
imajo jasen pomen pri nadaljnji
obravnavi




Pomembno pri izbiri NIPT-a

@ Validacija:
ntestiranje« NIPT na velikem Stevilu nosecnic, kjer so
rezultate testa primerjali z dejanskimi izidi (npr.
potrjeni z AC ali po rojstvu otroka).
Podatek o tem, kako pogosto je bil rezultat:
o pravilen (natanénost in obéutljivost testa)
 nepravilen (lazno pozitiven/lazno negativen)
e zanesljivost testa pri razli€nih skupinah
noseénic (mlajse, starejse, z IVF ipd.)

@ Certificiran laboratorij

» Dostopnost in transparentnost informacij o
testu (validiranost, obg&utljivost,...)
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Metodologija: prednosti in slabost

-Visja zanesljivost

(zelo dobra globina, veckratno odg&itavanije
regije)

-Testiranje izbranih kromosomov oz. regij
(zdruzljivost z Zivljenjem)

-Analiza vseh kromosomov

-Nizja zanesljivost (slabsa globinag,
enkratno od¢&itavanje)

-Nekatere nepravilnosti nezdruzljive z
Zivljenjem (smiselnost Siroke analize?)




gﬁ Rezultati NIPT

NIZKO TVEGANJE
e zelo nizko tveganje za testirana stanja
e nosecnica nadaljuje z nosecnostjo po navodilih

ginekologa

VISOKO TVEGANJE
e visoko tveganje za kromosomsko napako
e potrebna je potrditev z diagnosticno
preiskavo po amniocentezi ali biopsiji
horionskih resic

NEINFORMATIVEN REZULTAT
e test ni uspel (npr. prenizka fetalna frakcija)
e v dolocCenih primerih mozna ponovitev testaq,
vCasih zahteva po drugih preiskavah




Omejitve NIPT

NIPT ni diagnosti¢en test, je presejalni test
(analizira DNK posteljice in ne neposredno od
ploda)

Zaradi bioloskih in tehnicnih razlogov obstaja
moznost lazno pozitivnega [ lazno negativhega
rezultata

Pozitiven rezultat (ugotovljeno visoko tveganje)
je treba ovreéifpotrditi zinvazivnim testom
(AC/BHR)

Ne odkrije vseh bolezni in sindromov

Dodatne omejitve pri dvoplodnih nosecnostih




Kdaj se NIPT ne da opraviti

Transplantacija organa/tkiv

Transfuzija pred manj kot 6 meseci

Citostatiki (kemoterapija)

Triplodna nosecnost ali vecC

NIPT ni primeren

UltrazvoCno ugotovljene nepravilnosti pri plodu.

Potrjene doloCene genetske nepravilnosti ploda v
prejsnji nosecnosti ali potrjena genetska bolezen
v druzini.




Kaj vprasati ponudnika testa?

1.Genetsko svetovanje (pred in po testu)?

2.Kaksne teste ponuja (taréni pristop, WGS)?

3.Katera stanja test analizira? (vsa stanja morajo
biti natanéno navedena in dostopna nosecnici)

4.Metodologija analize (globina)

5.Zanesljivost testa (kolik3na je verjetnost lazno
pozitivnega/lazno negativnega rezultata)?

6. Transparentnost informacij

O

NIPT NE MORE NADOMESTITI KLINICNEGA
GENETIKA, GINEKOLOGA TER ULTRAZVOCNIH
PREISKAV...

..LAHKO PA PRIPOMORE K BOLJ MIRNI
NOSECNOSTI.
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