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Tajekoztato a PrenaTest®
non-invaziv prenatalis tesztrol

Magzati genetikai rendellenessegek kimutatasa

A magzati kromoszoOma-rendellenességek, kulonosen a kromoszomak szambeli rendellenességei, gyakori hattere

az utodnemzes sikertelenségének, fejlodési rendellenesseg, novekedesi-, illetve értelmi visszamaradottsag kiala-
kulasanak.

A kromoszomak szambeli rendellenességei minden 300 elveszuletésbol egy ujszulottet erintenek, de a vetélések
vagy halvaszuletések esetében ennél sokkal magasabb ezek elofordulasa.

Legutdbbi idokig ket tipusu magzati vizsgalat allt rendelkezeésre az ilyen korképek kimutatasara: a diagnosztikus
vizsgalat, illetve az esetleges rendellenesseg jelenlétére utald kozvetett jeleken alapuld szUres. A diagnosztikus
vizsgalat invaziv modszereket alkalmaz, melyek a magzatviz-mintavetelezés/amniocentesis vagy a mehlepény-
mintavételezeés/chorion biopsia. Ezek jelentik a meértékado, végsd diagndzist a magzat genetikai rendelle-
nessegeinek azonositasara, azonban a mintavetelezési eljarasbdl addéddan bizonyos vetélesi kockazattal jarnak.
A hagyomanyos, tobb jelzOn/markeren (anyai vermarkerek és ultrahangvizsgalati markerek) alapuld szurodvizs-
galatoknak (pl. Kombinalt-teszt) nincs vetélési kockazata, de a rendellenessegek esetleges el6fordulasara utalo,
kOozvetett jeleket vizsgal és igy pontossaga elmarad a diagnosztikus vizsgalatoketol. A hagyomanyos
szuromaodszerek talalati biztonsaga 69% és 96% kozotti, fuggden az alkalmazott szlUrdvizsgalat formajatol, illetve
az anyai életkortdl. Az ilyen szdrésben résztvevok kb. 3-5%-anal a kimutatott magas kockazat ellenére a diagndzist

ado vizsgalat nem igazol rendellenességet - ezek a fals pozitiv esetek, akiknéel feleslegesen alkalmaztak
a varanddssagot veszelyeztetd invaziv modszert.

PrenaTest®- anyai vérmintabol vegzett genetikai vizsgalat a magzati genetikali
rendellenességek vizsgalatara

A magzat genetikai jellemzobivel megegyezO méhlepénybdl az anyai verbe jutnak az elhasznaldédott sejtek DNS
darabjai. A genetikai vizsgalatok legkorszerubb laboratoriumi modszerét jelentd ujgeneracios szekvenalas alkalma-
zasaval, az anyai verben szabadon keringd DNS darabok szerkezete vizsgalhatd, amellyel tisztazhato szerkezetuk
alapjan, hogy mely kromoszomardl szarmaznak és hogy megfelel0 mennyiségben vannak-e jelen - ezzel a szambeli
kromoszdma-rendellenességek, a kromoszomak, vagy azok szakaszainak tobblete vagy hianya mutathatd ki.

A magzati szambeli kromoszdma-rendellenességek, mint a 21-es triszOmia (Down-kdr), a 18-as triszOmia
(Edwards-kér), a 13-as triszoOmia (Patau-kor), vagy a nemi (X és Y) kromoszomak szambeli eltérései mar

a varandossag 10. hetetdl (9 het + 0 nap) nagy pontossaggal kimutathatdak ezzel az anyai vérvetelen alapuld, non-
invaziv modszerrel.

A PrenaTest® esetében alkalmazott technoldgia azonban képes a magzat teljes kromoszoma-allomanyanak
vizsgalatara és barmely kromoszdma, vagy kromoszoma-szakasz szambeli tobbletének, illetve hianyanak kimuta-
tasara, amelynek genommeérete nagyobb mint 7 megabazis. Az ilyen, kiterjesztett vizsgalati formanal (PrenaTest®

Plus) olyan eltéerések mutathatdak ki, amelynek valddi klinikai jelentésége - a magzat egészsegere vonatkozo
hatasa - tovabbi (invaziv és ultrahang) vizsgalatokkal tisztazanda.



Fontos itt felhivni a figyelmet arra, hogy az alkalmazott non-invaziv prenatalis tesztelési modszer a méhlepenybd
szarmazo genetikai anyagot vizsgalja. Az abban eloforduld Itérések nem minden esetben jelentik azt, hogy azok
a magzat testi sejtjeiben, vagy éppen azok mindegyikében jelen vannak. Az ilyen allapotot nevezzuk mozaikossag-
nak, aminek formait az alabbi abra mutatja.
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Altalanos mozaikossag

Kéetvagy tobb kromoszédma szinten
eltérd sejtvonal jelenléte a
placentaban és a magzatban

Placentara lokalizalédott
mozaikossag

Ket vagy tobb kromoszdma szinten
eltérd sejtvonal jelenléte a
placentaban, de nem a magzatban

Magzatra lokalizalodott
mozaikossag

Ket vagy tobb kromoszoma szinten
eltérd sejtvonal jelenléte a
magzatban, de nem a placentaban

Normal sejtek . Kromoszoma rendellenes sejtek

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

A PrenaTest® altal kimutatott és az azt ellendrz0 invaziv vizsgalat eredménye fényében a klinikai genetikus

szakvelemenyt ad a magzatban eloforduld genetikai rendellenessegre, illetve annak a magzat egeszsegére
gyakorolt hatasara vonatkozdan.

A PrenaTest®, a magzat teljes kromoszdma-allomanyanak vizsgalatara iranyuld PrenaTest® Plus formajanak
pozitiveredménye, a nemzetkozi szakmai publikacidk alapjan informaciét adhat:

- lepényi elégtelenségre

- pre-eclampsia esetleges elofordulasara

- koraszules esetleges el6fordulasara

- vetéles elofordulasara

- meéhen beluli magzati sulyveszteseg (IUGR) kialakulasara
- magzati elhalalozas elofordulasara

- magzati fejlodesi rendellenességek el6fordulasara

- klinikailag nem megnyilvanuld eltéresekre

A PrenaTest® Alap esetében, amennyiben a mindségi kritériumok lehetdvé teszik, az ugynevezett
kvantitativ valos ideju PCR (gPCR) laboratoriumi modszert alkalmazzuk a magzati 21-es triszOmia
(Down-kér) kiszlirésére. A gPCR alapu PrenaTest® az anyai és a magzati DNS-ekben észlelhet6
kalonbségek kimutatasan alapszik. A modszer a szekvenalason alapuldé analizissel megegyezo
hatékonysaggal mutatja ki a célzott rendellenességet.



A PrenaTest® korlatai

Az alkalmazott vizsgalati modszer a fejlodési rendellensegek szirésének egyik eszkdze. Eredmeénye nem
diagnosztikus, 6nmagaban, tehat mas klinikai vizsgalat vagy laborvizsgalati eredménytdl fuggetlenul nem értekel-
hetd. A magzat egészsegi allapotara, illetve a varanddssag gondozasara vonatkozoan a vizsgalat 6nmagaban nem
ad elegendd informaciot.

A PrenaTest® a kromoszémak szambeli tobbletére vagy hianyara, azok szakaszaiban el6forduld hianyara vagy
tobbletére ad eredmeényt, amelynek nagysaga legalabb 7 Mb.

A PrenaTest® nem mutat ki poliploidiat, mint példaul a triploidia.

A PrenaTest® nem mutat ki kiegyensulyozott kromoszdéma atrendezddeést.

A vizsgalat eredmeényét befolyasolhatjak anyai és magzati tényezok, mint:

- Varandosnal el6fordult vértranszfuzid

- Varandosnal elofordult szervtranszplantacio

- Varandodsnal elofordult muateti beavatkozas

- Varandosnal elofordult immun- vagy 0ssejtterapia

- Varandosnal el6forduld rosszindulatu daganatos betegség
- Varanddsnal elofordulé mozaikossag

- Fetoplacentalis mozaikossag

- Magzati felszivodas

- Felszivddo ikerterhesseg (vanishing twin)

Qs

A PrenaTest® talalati hatékonysaga a legutobbi, atfogo kiértékelés szerint.

DOWN-KOAR EDWARDS-KOR PATAU-KOR RITKA AUTOSZOMALIS KROMOSZOMAK EGYEB
21-ES TRISZOMIA 18-AS TRISZOMIA 13-AS TRISZOMIA RENDELLENESSEGEK SZERKEZETI ELTERESEI RENDELLENESSEGEK
SZENZITVITAS % >99.9% >99.9% >99.9% 96.4% 74.1% 85.5%
SPECIFICITAS % 99.90% 99.64% 99.64% 99.49% 99.49% 96.87%
NEMI KROMOSZOMAK XX XY X0 XXX XXY XYY

SZENZITIVITAS % 100% 100% 90.5% 100% 100% 91.7%



A PrenaTest® formai

PrenaTest® Alap

Eredményt ad:
- Down-kor (21-es kromoszoma szambeli tobblete)
- Magzat neme (igeny szerint) 12 03 4 5 6 7 8 9 1 M o

Egyes terhesseg esetéen végezheto el. )

13 14 15 16 17 18 19 20 21 2 X Y

13-as, 18-as, 21-es, X, Y kromoszoma

PrenaTest® Optimum

Eredmeényt ad:
- Down-kor (21-es kromoszéma szambeli tobblete)

- Edwards-kor (18-as kromoszdoma szambeli tobblete) P om OB & B
- Patau-kor (13-as kromoszoma szambeli tobblete) H
- Nemi (X és Y) kromoszomak szambeli rendellenességei ii ﬁ ' ! Y

13 4 15 16 17 18 19 20 2

- Kulon igéenyelhetd a DiGeorge-szindroma (22911.2 delécio) vizsgalata ,
o, _ 13-as, 18-as, 21-es, X, Y kromoszOma

- Magzat neme (igeny szerint)

Egyes és ikerterhesseg eseten is elvegezhetd, azonban ikerterhesség esetén a nemi kromoszémak szambeli

eltéréseire a vizsgalat nem ad eredmeényt.

, méhen beluli azonosithatésagukat

PrenaTest® Plus

Eredményt ad:

- A magzat teljes kromoszdma allomanyara, vagyis az 0sszes autoszomalis és nemi % “ % “ “ H “ i'i ﬂ ii H ﬁ
kromoszoma szambeli rendellenessegeire, illetve azokban el6forduld esetleges o 0 oMo
duplikaciokra vagy delécidkra, 7 Mb részletessegig.

- Kulon igényelhetd a DiGeorge-szindréma (22911.2 delécio) vizsgalata 'i 'i i'i TRRREE. H ‘1’

- Magzat neme (igény szerint) Coo e e Ees

Minden kromoszoma

Egyes es ikerterhesség esetén is elvegezhetd, azonban ikerterhesség esetén a nemi kromoszomak szambeli
eltéréseire a vizsgalat nem ad eredmeényt.

PrenaTest® Alap PrenaTest® Optimum PrenaTest® Plus
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Down-kér (21-es triszomia) o

Edwards-kor (18-as triszomia)

O D
O

Patau-kor (13-as triszomia)

Nemi kromoszoma-rendellenesség

Ritka autoszomalis rendellenességek 1-22

O
O

O D

Opcionalis: DiGeorge-szindroma - 22q11.2 delécio O

O D

Opcionalis: Magzat neme (12. terhességi kortél) o

o Egyes terhesseg m lkerterhesseg

Az ikerterhességekben a magzatok nemének meghatarozasa, csak abban a formaban torténik, hogy
a vizsgalat jelzi az Y kromoszoma esetleges jelenlétét, ami legalabb egy fil magzatot jelent.

Felhivjuk a figyelmét, hogy a PrenaTest®, illetve a non-invaziv prenatalis tesztelés altalaban, csak a jeldlt rendelle-
nességeket vizsgalja. Egyéb genetikai eredetl és a nem genetikai eredetu magzati rendellenességek atfogo,
alapos szuréséhez elengedhetetlen a varanddssag elso és masodik trimeszterében végzendo ultrahangvizsgalat.
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