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Ponizsza zgoda powinna by¢ przed podpisaniem oméwiona z lekarzem prowadzacym lub specjalista genetyki. CE

Placowka kierujaca Kod badania

Wprowadzenie do testu NIFTY™

Czym jest test NIFTY™?

Test NIFTY™ jest genetycznym badaniem przesiewowym dla kobiet w ciazy, ktére mozna wykonaé juz od ukoriczenia 10
tygodnia cigzy. Test okres$la bardzo doktadnie i w sposéb nieinwazyjny, z wykorzystaniem krwi ciezarnej, ryzyko trisomii i
wybranych innych zaburzer chromosomowych u ptodu.

Jak dziata?

W czasie cigzy DNA ptodu, pochodzace gtdéwnie z komdrek tozyska, krazy we krwi matki. Zasada dziatania testu NIFTY™ opiera
sie na pobraniu krwi ciezarnej i analizie znajdujacego sie w niej DNA tozyskowego. To DNA jest zwykle reprezentatywne dla
genomu ptodu i moze stuzyé do ocenienia ryzyka zaburzen chromosomowych. Badanie jest bezpieczne dla matki i dziecka
oraz bardzo czute, wykrywa ponad 99% przypadkow trisomii chromosomdw 21, 18 13.

Co moze by¢ ocenione w NIFTY™?
Choroba Opis Czutos¢ 'D?Ste!)’m? dla .
testu cigzy blizniaczej
Dodatkowa kopia chromosomu 21 powoduje zesp6t Downa, ktéry jest najczestszg
Trisomia 21 przyczyna niepetnosprawnosci intelektualnej uwarunkowanej genetycznie; w

przebiegu zespotu Downa obserwuje sie takze inne nieprawidtowosci, takie jak TAK
wady serca, wady stuchu i wzroku, zaburzenia odpornosci i zaburzenia
funkcjon nia ukt kar .
unkcjonowania uktadu pokarmowego 99 12%*

Dodatkowa kopia chromosomu 18 powoduje zesp6t Edwardsa a trisomia
Trisomie 18113 | chromosomu 13 — zesp6t Patau. Najczesciej w przypadku wystapienia ktéregos z
tych zespotdw dochodzi do poronienia lub martwego urodzenia. Wiekszos¢ dzieci TAK
urodzonych nie przezywa pierwszego roku zycia ze wzgledu na mnogie wady
wrodzone. Dzieci, ktére zyjg dtuzej niz rok, majg powazne problemy rozwojowe.

Rozszerzony zakres badania

Badanie okresla ryzyko aneuploidii chromosomédw ptci (XXX, XXY, XYY i monosomia
Aneuploidia X). Choroby te nie wigzg sie z tak powaznymi objawami klinicznymi jak trisomie. W
chromosomoéw wiekszosci przypadkow nie grozg poronieniem (wyjatkiem jest zesp6t Turnera, tj
pici monosomia X) a urodzone dzieci sg sprawne fizycznie i intelektualnie, cho¢ moga
miec¢ trudnosci w nauce. W wieku dorostym osoby z nieprawidtowa liczbg
chromosoméw ptci zagrozone s nieptodnoscia.
Delecje 1p36, 15q11.2, 5p, 1g32.2, 1123, 10p14-p13, 16p12.2-p11.2, 2g33.1 53
Zespoty delecyjne | chorobami wystepujacymi bardzo rzadko, ale moga mie¢ bardzo powazne
konsekwencje kliniczne. Zespoty delecyjne zwigzane sg z ubytkiem jednej z 2 kopii Badanie w
odpowiedniego fragmentu chromosomu. Lokalizacja i rozmiar delecji warunkuje trakcie NIE
wystepowanie i nasilenie réznych objawdw klinicznych, do ktdrych najczesciej walidacji
nalezy uposledzienie umystowe umiarkowane do gtebokiego, opdzniony rozwdj
psychoruchowy a czasami takze wady wrodzone.
Te zaburzenia genetyczne sg na tyle powazne, ze obecnos¢ ktéregokolwiek z nich
Trisomie 9, 16, 22 | powoduje poronienie cigzy w pierwszym trymestrze. Jezeli wysokie ryzyko takiej
choroby zostanie wykazane w cigzy zaawansowanej, prawie zawsze wynika ono
z choroby ograniczonej do tozyska a w wyjatkowych przypadkach moze wigzad sie
z mozaicyzmem u ptodu. Konsekwencje kliniczne mozaicyzmu sg trudne do
przewidzenia.
Ptec Okreslana jako meska/zeriska z doktadnoscig 98% 9894 ** NIE

* Zhang i wsp. Non-invasive prenatal testing for trisomies 21, 18 and 13: clinical experience from 146,958 pregnancies Ultrasound Obstet Gynecol. 2015 45:530-8.
** Dane wewnetrzne BGI w oparciu o podsumowanie 450 000 badan NIFTY wykonanych do grudnia 2014r.

95%** NIE

Badanie w
trakcie NIE
walidacji
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Wynik testu v.04

Opis wyniku

"Niskie ryzyko" tj. wynik negatywny (prawidtowy) oznacza, ze jest bardzo mate prawdopodobienstwo
wystepowania w u ptodu ktérejkolwiek z badanych nieprawidtowosci. Dla trisomii 21, 18 i 13 prawdopodobienstwo
to zostanie przedstawione w raporcie liczbowo.

"Wysokie ryzyko" tj. wynik pozytywny (nieprawidtowy) wymaga weryfikacji z wykorzystaniem diagnostyki
inwazyjnej, poniewaz jest wysoce prawdopodobne, ze ptdd jest dotkniety chorobg. W raporcie zostanie
przedstawiona dodatnia wartos¢ predykcyjna badania, jezeli jest znana tj. informacja, jak czesto w dalszej
diagnostyce potwierdza sie wystepowanie wady, gdy jej wysokie ryzyko stwierdzone jest w badaniu NIFTY™.

"Brak wyniku" oznacza, ze nie jest mozliwe wykonanie badania NIFTY™ w danej cigzy. Taka sytuacja dotyczy 0,07%
badan. Czasami do wykonania badania potrzebne jest powtdrne pobranie krwi — nie wigze sie to z dodatkowa
optata. Jezeli pomimo dwukrotnego pobrania krwi na badanie nie uzyska sie dostatecznej ilosci ptodowego DNA,
badanie nie moze byé wykonane i zostanie zrefundowane.

Ograniczenia testu

- Czuto$é i swoistoé¢ testu NIFTY™, czyli zgodno$¢ jego wyniku z prawdziwym stanem ptodu (zwtaszcza w zakresie
trisomii) sa bardzo wysokie. Test NIFTY™ nie jest jednak doktadny w 100% i nie jest badaniem diagnostycznym.
Znaczy to, ze nie wszystkie przypadki choroby u ptodu bedg wykryte w badaniu NIFTY™ a jezeli ten test wykaze
wysokie ryzyko choroby, w celu postawienia ostatecznej diagnozy wymagane bedzie przeprowadzenie badania
inwazyjnego, takiego jak np. amniopunkcja. Wynik nieprawidtowy badania NIFTY™ moze nie potwierdzi¢ sie
w badaniu inwazyjnym.

- Doktadnos¢ identyfikacji ptci dziecka wynosi 98%.

- Mozliwos$¢ wykrycia delecji 1p36, 15q11.2, 5p, 1932.2, 11923, 10p14-p13, 16p12.2-p11.2, 29g33.1 oraz aneuploidii
chromosoméw pici moze byé nieco nizsza niz czutos¢ wykrywania gtéwnych trisomii, jest tez wieksze
prawdopodobienstwo, ze wynik ten nie zostanie potwierdzony po badaniu inwazyjnym.

- Mozaicyzm (obecnos¢ w tozysku, u ptodu lub u ciezarnej, dwdch linii komérkowych o réinym zestawie
chromosomoéw) oraz obumarcie ptodu w cigzy pierwotnie mnogiej sg czynnikami, ktére wptywajg na doktadnos¢
badania.

- Doktadnos¢ testu bedzie réwniez obnizona w pewnych sytuacjach, ktdre powinny byé zgtoszone lekrzowi: po
przeszczepie szpiku lub narzadu, w ciggu 12 miesiecy po transfuzji krwi, jesli kobieta zostata kiedykolwiek poddana
terapii komdrkami macierzystymi. Jezeli ciezarna jest nosicielkg aberracji chromosomowej lub nastapito
obumarcie blizniaka w cigzy mnogiej, wykonanie testu moze nie by¢ wskazane.

- Badanie w cigzy blizniaczej dotyczy wytacznie trisomii a wynik podawany jest facznie dla catej cigzy i moze by¢
nieco mniej doktadny niz dla cigzy pojedynczej.

- Wyniki badania NIFTY™ powinny zawsze by¢ interpretowane w kontekscie wynikéw innych badari wykonywanych
W cigzy i w oparciu o wywiad rodzinny.

Prawidtowy wynik badania nie wyklucza mozliwosci innych nieprawidtowosci badanych chromosoméw i nie
informuje o innych zaburzeniach genetycznych lub wadach wrodzonych, niemozliwych do oceny w badaniu
NIFTY™,
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Oswiadczenie zgody Pacjentki v.04

1. Przeczytatam i zrozumiatam formularz zgody pacjenta na test NIFTY™ i w petni rozumiem informacje, przeznaczenie,
wiasciwosci, doktadnosc i ryzyko badania przesiewowego, o ktdrym mowa w niniejszym formularzu zgody. W petni
rozumiem ograniczenia badan przesiewowych, okreslone w niniejszym formularzu zgody .

2. Miatam mozliwos$¢ zadawania pytan na temat badania przesiewowego, o ktdrym mowa w niniejszym formularzu
zgody.

3. Uzyskatam od lekarza zlecajgcego badanie informacje o istocie podejrzewanej choroby i znaczeniu diagnostycznym
planowanego badania genetycznego (zgodnie z art.9 ust. 2 ustawy z dnia 6 listopada 2008 o prawach pacjenta i
Rzeczniku Praw Pacjenta)

4. Rozumiem, ze wynik badania zostanie wydany w zakresie zleconym przez lekarza w formularzu zlecenia badaniai w
zwiazku z tym moze nie zawiera¢ informacji o wszystkich zaburzeniach mozliwych do oceny w NIFTY™.

5. Rozumiem, ze wynik bedzie dostepny w ciggu 9 dni roboczych od przyjecia do laboratorium NZOZ Genomed
petnowartosciowej prébki krwi.

6. Rozumiem, Ze wynik testu przesiewowego nie jest wynikiem diagnostycznym i jesli wskazuje na wysokie ryzyko
zaburzen, powinien by¢ potwierdzony poprzez wykonanie inwazyjnego badania diagnostycznego.

7. Zostatam poinformowana, ze w przypadku otrzymania wyniku stwierdzajgcego wysokie ryzyko wystapienia u ptodu
trisomii 21, 18 lub 13, Genomed zrefunduje koszt inwazyjnego badania prenatalnego (jesli nie zostanie ono wykonane
w ramach ubezpieczenia zdrowotnego), w tym koszt pobrania: amniopunkcji, biopsji trofoblastu (CSV), kordocentezy
oraz koszt badan genetycznych: kariotypu, hybrydyzacji in situ (FISH) lub rwnowaznego testu, do wysokosci 1200 zt.
Zwrot kosztow nastgpi jedynie na podstawie oryginatu faktury, wystawionej na rzecz Pacjentki przez placéwke
wykonujgcy procedure lub dokona sie przez optacenie faktury wystawionej bezposrednio na Genomed SA oraz po
dostarczeniu kopii/duplikatu wyniku badania. W uzasadnionych przypadkach Genomed moze zapewni¢ wykonanie na
wilasny koszt badania genetycznego pordwnawczej hybrydyzacji genomowej do macierzy (aCGH) z materiatu
pobranego inwazyjnie lub w inny sposdb wesprzeé proces diagnostyczny.

8. Zgadzam sie podac dokfadne i istotne informacje dotyczgce wszelkich przeprowadzonych w cigzy badan, takich jak
USG lub inne badania przesiewowe lub diagnostyczne. Rozumiem i akceptuje fakt, ze moj lekarz moze kontaktowad
sie ze mng w celu uzyskania takich informacji.

9. Zgadzam sie, by wynik mojego badania zostat udostepniony placéwce zlecajgcej za pomoca serwisu internetowego
NIFTY™. Ze wzgledu na ztozonos¢ procesu diagnostycznego oraz implikacje wynikéw badania NIFTY™, rozumiem, ze
wynik badania powinien zosta¢ mi przekazany przez lekarza kierujgcego a kazdy wynik nieprawidtowy wymaga
konsultacji w poradni genetycznej.

10. Zgadzam sie, aby méj lekarz lub laboratorium Genomed wykorzystali moje dane kliniczne do celéw audytdéw, kontroli
jakosci i badan naukowych. Pozostane anonimowa i nieidentyfikowalna podczas analizy danych, a wszystkie moje
dane osobowe bedg usuniete z wszelkich raportéw i publikacji.

0 TAK [ NIE (pozostawienie bez zaznaczenia domyslnie oznacza zgode)

11. Zgadzam sie na anonimowe przechowywanie i wykorzystanie mojego materiatu biologicznego pozostatego po badaniu
NIFTY™ dla celéw kontroli jakosci oraz wsparcia diagnostyki genetycznej i leczenia.

[0 TAK [ NIE (pozostawienie bez zaznaczenia domysinie oznacza zgode)

12. Badanie, ze wzgledu na stosowang metode, moze wykazac ryzyko wystepowania choroby czy nieprawidtowosci
chromosomowej takze spoza zdefiniowanego zakresu badania, nie zwigzanej bezposrednio ze wskazaniami do
badania. Taka informacja moze potencjalnie mie¢ znaczenie dla mojego zdrowia lub w dalszej opiece zdrowotnej nad
cigza, chod jej wiarygodnos¢ pozostanie nieznana. Zgadzam sie na poinformowanie mnie o takich wynikach badania.
] TAK [ NIE (pozostawienie bez zaznaczenia domyslnie oznacza BRAK zgody)

Sktadajac podpis, zgadzam sie na badanie genetyczne w zakresie zleconym przez lekarza i na niezbedne pobranie krwi.

Imie i Nazwisko: Podpis:

Data: / /
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Vo4 WSZYSTKIE POLA SA WYMAGANE 9 Genomed N l FTW

Nieinwazyjny genetyczny przesiewowy test prenatalny do okreslenia aneuploidii
chromosomowych ptodu €3

PLACOWKA KIERUJACA KOD BADANIA

INFORMACIJE O PACIENTCE

Imie i Nazwisko: PESEL

Data urodzenia: / /

Waga: kg Wazrost: cm
tel. e-mail

Historia prokreacyjna

Liczba ciaz (z obecng): razy Urodzenie chorego dziecka: CINie [ Tak
Choroby genetyczne w rodzinie: [INie [ Tak
Liczba poroddw: razy Szczegoty:

Obecna cigza

Wspomagany rozréd: CINie [ Tak Oczekiwana data porodu: / /
Cigza: COPojedyncza OIBlizniacza
Kosméwkowosé (ciazy blizniaczej):
[ pc/pA: dwukosméwkowa,dwuowodniowa [Cmc/pA: jednokosméwkowa,dwuowodniowa  [1MC/MA: jednokosméwkowa,jednoowodniowa
Woczesniejszy test przesiewowy: O Tak  [CINie
Data USG: / / CRL: mm  Przezierno$¢ karkowa (NT): mm
Rodzaj wykonanego testu przesiewowego: COBadanie USG | trymestr Olinne
[COBadania biochemiczne + USG | trymestr COBadanie USG Il trymestr COBrak badan
Ryzyko: T21:1/ T18:1/ T13:1/

Zlecone badanie

(Cena testu NIFTY jest taka sama dla cigzy pojedynczej jak i blizniaczej. Wybranie dodatkowego zakresu testu dla ciazy pojedynczej nie ma wptywu na cene)

[ test NIFTY dla cigzy pojedyriczej w zakresie trisomi 21,18,13
(prosze zaznaczyc¢ zlecany zakres dodatkowy)

O aneuploidie chromosoméw ptci [ zespoty delecyjne O trisomie9,16,22 [ pteé genetyczna [ inne choroby

] test NIFTY dla cigzy blizniaczej dostepny tylko w zakresie trisomi 21,18,13

Wiek cigzy: tyg. dni Data pobrania krwi: / / godz.

Podpis lekarza: Krew pobrat:
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