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Niniejsze informacje sg skierowane wylacznie do
wykwalifikowanych pracownikéw stuzby zdrowia.

Niniejsze informacje nie powinny by¢ substytutem dla porady
wykwalifikowanego pracownika stuzby zdrowia i jest podana
wylacznie dla celéw informacyjnych.

Badania NIFTY® i NIFTY® pro przeprowadzane sg do
wykrywania pewnych uwarunkowan genetycznych
wyszczegolnionych w tabeli badan (w zaleznosci od wskazan dla
pacjenki). Celem NIFTY® i NIFTY pro ° jest identyfikacja
uwarunkowan genetycznych. Jedli wynik jest okreslony jako
wysokie ryzyko, dalsza diagnostyka potwierdzajaca wynik
powinna zosta¢ przeprowadzona dla ostatecznej diagnozy przez
wykwalifikowanego pracownika stuzby zdrowia.

Wiszelkie plany leczenia pacjenta powinny by¢ zalecane i

prowadzone przez wykwalifikowanego pracownika stuzby
zdrowia.

NIFTYpro

NIFTY® PRO

LUSTRO DLA
TWOJEGO

DZIECKA

Ponad 2 800 000 badan
przeprowadzonych na calym
swiecie. Walidacja
potwierdzona przez analizy
blisko 146,958 ciaz.

NIFTYPro



Czym jest nieinwazyjne badanie prenatalne (NIPT)?

W ciggu ostatniego dziesieciolecia rozwdj nauk genetycznych i ogromne postepy w
technologiach genetycznych zmienily naszg zdolnos¢ rozumienia choréb, ich
diagnozowania i skutecznego leczenia. Transformacja $wiata badan prenatalnych,
pojawienie si¢ nowych nieinwazyjnych testow prenatalnych opartych na DNA
(NIPT) pozwala na bardzo doktadng strategie badania aneuploidii pfodowej. NIPT
wykorzystuje probke krwi pobrang od ciezarnej matki, aby zanalizowa¢
bezkomorkowy plodowy DNA dla ptodowych uwarunkowan chromosomowych,
takich jak zesp6t Downa, zesp6t Edwarda, ktére moga powodowaé wady zdrowia
dziecka.

Czym jest bezkomorkowy DNA i bezkomdérkowy plodowy DNA

Bezkomorkowe fragmenty DNA (cfDNA) to krotkie fragmenty DNA, ktére mozna
znalez¢ we krwi. W czasie cigzy fragmenty cfDNA pochodzace zaréwno od matki,
jak i od ptodu znajduja si¢ w krwiobiegu matki. Bezkomdrkowy ptodowy DNA
(cffDNA) wystepuje tylko jako mniejszosciowy skfadnik catkowitego cfDNA w
osoczu matki, co stanowi powazne wyzwanie techniczne dla niektorych
nieinwazyjnych metod badan prenatalnych.

Dlaczego NIPT

Obecnie istnieje wiele opcji
prenatalnych badan
przesiewowych. Jednak w
poréwnaniu do nieinwazyjnych
testow prenatalnych

(NIPT), tradycyjne metody
przesiewowe cechuja si¢ mniejsza
doktadno$cig i wyzszymi odsetkami
wynikow falszywie dodatnich.
Inwazyjne testy diagnostyczne,
takie jak amniopunkcja lub biopsja
kosmoéwki (CVS) sg doktadne, ale
niosa 1-2% ryzyka poronienia.

W jaki sposob NIPT
(NIFTY®) porownuje sie
do tradycyjnych metod
przesiewowych?

Porownanie
wskaznikow
wykrywania
z-“qu%a 0d 10 tygodnia >99%*

Test zintegrowany <96%

Test zintegrowany

Z surowicy s

Test poczworny <81%

Badanie USG

9
W pierwszym trymestrze EloE

Poréwnanie falszywych
wskaznikow pozytywnych
(FPR)

NIFTY) _ <0.05%

Test zintegrowany <4%

Test zintegrowany

- <7%
Z surowicy gk

Test poczworny <10%

Badanie USG

W pierwszym trymestrze <9%

*Non-Invasive Prenatal Testing For Trisomy
21,18 and 13 — Clinical Experience from
146,958 Pregnancies, Wei Wang et al,
Journal of Ultrasound in Obstetrics and
Gynecology



"ISPD uznaje, ze NIPT moze by¢
pomocny jako test przesiewowy
dla kobiet, ktére s3 w grupie
wysokiego ryzyka Trisomii 21
wraz z odpowiednim
poradnictwem genetycznym.
Pozytywny wynik testu powinien
zosta¢ potwierdzony badaniami
inwazyjnymi. "

Zrédto: ISPD (International Society of
Prenatal Diagnosis

"NSGC wspiera NIPT jako opcje
dla pacjentek, u ktérych cigze sa
uwazane za zwigkszone ryzyko
wystepowania pewnych
nieprawidlowosci
chromosomowych. Pacjentki, u
ktérych wyniki NIPT sa
nieprawidlowe, lub u ktérych
wystepujg inne czynniki
sugerujace nieprawidlowos¢
chromosomowa, powinny

otrzymac porade genetyczng i liste

standardowych testow
diagnostycznych. "

Zrédto: NSCG (National Society of
Genetic Counselors

Wprowadzenie do
NIFTY®iNIFTY® pro

Test NIFTY® (Non-Invasive Fetal
TrisomY test) byl pierwszym testem
NIPT, ktéry wszedl do badan
klinicznych w 2010 roku, zapewniajac
badania przesiewowe najczesciej
wystepujacych trisomii przy porodzie, a
takze opcje okresdlania plci, aneuploidii
chromosoméw plciowych i delecji
chromosomalnych. Aby zapewni¢
bardziej kompleksowy test dla matek,
NIFTY® zostal zaktualizowany w marcu
2018 r., stajac sie¢ NIFTY" pro, ktory
moze testowaé wszystkie numeryczne
chromosomalne aneuploidie i 84
rodzaje mikrodelecji / zespotow
powielania z czterokrotnym
zwiekszeniem ilosci danych.

Do chwili obecnej na calym $wiecie
przeprowadzono ponad 2 800 000
testow NIFTY®. Test NIFTY® pro jest
teraz przeprowadzany przez BGIL.

Metodologia NIFTY®

Test NIFTY® polega na wyizolowaniu
cfDNA (w tym zardowno DNA matki,
jak i ptodu) z probki krwi matki i
wykonaniu sekwencjonowania calego
genomu o niskim pokryciu z
wykorzystaniem technologii
sekwencjonowania Next Generation.
Unikalne odczyty kazdego
chromosomu sg obliczane i
poréwnywane z optymalng probka
kontrolng . Dane sg analizowane przy
uzyciu zastrzezonych algorytmow
bioinformatycznych BGI, a ocena
ryzyka i/ lub szacunek jest
wykonywany dla badanych
uwarunkowan. W celu identyfikacji
plci, cfDNA jest nastepnie poddawany
molekularnym testom genetycznym do
przeanalizowania, czy chromosom Y

zostal wykryty czy nie zostal wykryty.

Wprowadzenie do genetycznych uwarunkowan
testowanych przez NIFTY® i NIFTY® pro

Trisomie

Trisomia jest rodzajem aneuploidii, w ktorej wystepuja trzy chromosomy zamiast
zwyklej pary. Trisomia 21 (zespdt Downa), trisomia 18 (zespot Edwardsa) i trisomia
13 (zespot Patau) to trzy najczeéciej wystepujace autosomalne aneuploidie
chromosomoéw w zywych urodzeniach. Te stany chromosomalne sg spowodowane
obecnoscig dodatkowej kopii lub czgsciowej kopii odpowiednio chromosomu 21, 18
lub 13. Ten dodatkowy materiat genetyczny moze powodowa¢ cechy dysmorficzne,
wade wrodzong i rozne stopnie niepelnosprawnosci intelektualne;.



Aneuploidie chromosomoéw
plciowych

Aneuploidia chromosoméw
plciowych jest zdefiniowana jako
numeryczna nieprawidtowosé
chromosomu X lub Y, z dodaniem
lub utratg calego chromosomu X
lub Y. Chociaz wiekszo$¢
przypadkow aneuploidii
chromosomu plciowego jest na
ogol tagodna bez uposledzenia
umystowego, niektore z nich maja
dobrze znany fenotyp, ktéry moze
obejmowac nieprawidlowosci
fizyczne, opdznienia w nauce i
nieplodnos¢.

Mikrodelecje / zespoly powielania

Poza powszechnymi aneuploidiami
chromosomow T21, T18, T13, zespoly
mikrodelecji / powielania chromosoméw
(zwane rowniez zmianami liczby kopii
chromosomalnych, CNV) moga réwniez
powodowa¢ powazne wady wrodzone i
problemy zdrowotne. Czestos¢
wystepowania tych standw miesci sie w
zakresie od 1/4000 do 1/200 000, z
rozmiarem od 100K do ponad 10M.
Niektore z nich majg nawet wyzszga czestos¢
wystepowania niz Trisomy 13, takie jak
zespot DiGeorge'a, ktory wynika z
niewielkiej czeéci delecji na chromosomie
22. Dla kobiet w cigzy ponizej 40 lat
prawdopodobienstwo, ze zostang dotkniete
przez mikrodelecje, jest nawet wieksze niz
to zespotu Downa.

Mikrodelecje sa czestsze niz zesp6l Downa u

kobiet ponizej 40 lat
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Przeglad testow

BADANE UWARUNKOWANIA

Trisomia 21

Trisomia 18

Trisomia 13

Trisomia 9

Trisomia 16

Trisomia 22

Monosomia X (Zespdt Turnera)

XXY (Zespot Klinefeltera )

XXX (Potréjny-X)

XYY

Okreslenie Plci (opcjonalne)

22g11.2 delecja/Di George

Tlosc danych 6M

Tlos¢ danych 25M

NIFTY

NIFTY pro

Dokladno$¢ testu CNV jest $cisle powigzana z rozmiarem danych badanej probki,
przy ilosci danych 25M, wskaznik wykrywalnosci dla zespotu mikrodelecji /
duplikacji, ktérego nienormalny rozmiar przekracza 5M moze wynosi¢ nawet 95%.

(Wedtug wewnetrznych danych BGI)



Wskazania

NIFTY® i NIFTY® pro mozna wykona¢ juz w 10 tygodniu cigzy. Sa odpowiednie dla
kobiet w cigzy w kazdym wieku, ktére chciatyby wiedzie¢ o genetycznych
uwarunkowaniach swoich dzieci.

Przebieg

Co obejmuja raporty NIFTY® i NIFTY® pro?
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Pobierz

prébke krwi

W
ark

wraz 2 prébks kewi do BGI

w ciagu 10 dni roboczych

i w razie potrzeby udziel porady

Zazwyczaj raport NIFTY® lub NIFTY" pro zostanie przestany w ciggu pieciu dni
kalendarzowych od momentu przybycia prébki do BGL
Raport wskaze prawdopodobienstwo wystapienia u dziecka trisomii 21, trisomii
18, trisomii 13 oraz wysokiego ryzyka lub niskiego ryzyka. Powie Ci réwniez, czy
Twoje dziecko jest w grupie duzego ryzyka lub niskiego ryzyka w przypadku
aneuploidii chromosoméw plciowych Trisomii 9, Trisomii 16, Trisomii 22. Inne
wyniki obejmuja zespoly mikrodelecji / duplikacji a inne aneuploidie
chromosomoéw zostang wskazane w raporcie, jesli zostang wykryte. Podobnie jak

w przypadku innych badan przesiewowych
stosowane w procedurze diagnostycznej.

wyniki NIFTY" i NIFTY® pro nie s

Walidacja

Test NIFTY" zostal zatwierdzony w najwigkszym badaniu na $wiecie z 146 958
cigzami dotyczgcymi dotychczasowej skutecznosci klinicznej NIPT.

99.17% 99.95% 97.58% 99.99%
T18 98.24% 99.95% 97.67% 100%
T13 100% 99.96% 83.33% 100%

Probki pobierano od stycznia 2011 r. Do sierpnia 2013 r. Badanie opublikowano w czasopismie
Journal of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology. Dane powyzej to polgczenie badania
klinicznego i obliczen laboratoryjnych.

BEZPIECZNE GODNY ZAUFANIA
Nieinwazyjny bez ryzyka poronienia Ponad 2 800 000 testow NIFTY® wykonanych
do tej pory

PROSTY
Testuj z matej probki krwi matki o masie 10 ml juz w 10. tygodniu cigzy
WSZECHSTRONNY

NIFTY® pro moze testowaé ponad 80 rodzajow zespotéw mikrodelecji i mikroduplikacji, w

tym:

4p16.3 zesp6t Wolf-Hirschhorn 1/50 000
7q11.23 zespol Williams beuren 1/7500-1/20 000
15g11.2 zespot Prader-Willi/Angelman 1/10 000-1/25 000
17p13.3 zespot Miller-Dieker 1/100 000
17p11.2 zespo6t Smith-Magenis 1/15 000-1/25 000
22q1.21 zespo6l DiGeorge 1/4 000

1p36 zespol delecji chromosomu 1p36 1/5 000-1/10 000



NIFTY opublikowal 40 artykuléw naukowych na temat SCI, w tym:
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