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Jakie badania genetyczne warto wykona¢
przed ciaza, aby

s zyskac spokoj?




laboratorium badan DNA

Przygotowujecie sie do cigzy?

Warto wykona¢ dodatkowe badania!

Zdrowie zarébwno kobiety,

jak i mezczyzny moze mieC wptyw
na to, czy dojdzie do poczecia,

jak bedzie przebiegac cigza

oraz czy dziecko bedzie zdrowe
DO narodzinach.

Wielu swiadomych przysztych
rodzicow stawia wiec na zaawan-
sowane i pewne badania spraw-
dzajace ich geny — jeszcze

na etapie przygotowan do cigzy.
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W jakich sytuacjach warto wykonac
badania genetyczne przed cigza?

Przyszli rodzice sg zdrowi i chcg zyskac spokdj,
ze ich dziecko rowniez przyjdzie na swiat zdrowe.

Przyszli rodzice sg po 35 roku zycia, obawiajg sie zwiekszo-
nego ryzyka chorob wrodzonych, chcg zyskac spokdj,
ze ich dziecko bedzie zdrowe.

W rodzinie wystepuja choroby wrodzone i przyszli rodzice
chcag wykluczyc ich ryzyko u potomstwa.

Dziecko w rodzinie zmarto lub jest chore i rodzice chca
zyskac wiedze, ze choroba nie powtérzy sie u kolejne-
go dziecka.

Para doswiadczyta poronien i chce zyskac informacje,
Czy mozna cos zrobi¢, aby bezpiecznie donosic kolejna

ciaze.
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Jestescie zdrowi i planujecie dziecko?

JestesScie Swiadomymi rodzicami — wiecie, ze profilak-
tyka jest waznym elementem troski o zdrowie. A moze
planujecie pdznga cigze (po 35 roku zycia) i obawiacie sie
zwiekszonego ryzyka rozwoju choroby wrodzonej

u dziecka? Macie mozliwos¢ zadbania o zdrowie
Waszego dziecka, zanim jeszcze przyjdzie ono na Swiat!

Co mozecie zyskac, wykonujgc badania genetyczne przed cigzg?

W Spokoj, ze Wasze dziecko nie bedzie obcigzone dziedziczng chorobg
wrodzong (nie jestescie nosicielami uszkodzonych gendw, ktére
mozecie przekaza¢ potomstwu).

W Cenne wskazéwki na temat przygotowan do ciazy — np. jaki rodzaj
kwasu foliowego powinna zazywac przyszta mama, aby zapewnic

prawidtowy rozwdj swojemu dziecku (w zwigzku z polimorfizmami
MTHFR).

W Cenne informacje, jak bezpiecznie donosié cigze (np. czy nalezy
wiaczyc leczenie, ktore zwiekszy szanse na prawidtowy przebieg

Cigzy).

® Informacje o waszym zdrowiu
i mozliwych dziataniach profilaktycz-
nych zapobiegajgcych pojawieniu sie
problemow zdrowotnych w przysztosci
(np. sktonnosci do gromadzenia sie
toksycznego zelaza, wysokiego poziomu
cholesterolu, problemdw z odpornoscia
i wielu innych).
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Wasze dziecko zmarto

OO Macie za sobg ogromng traume zwigzang ze stratg dziecka
w przesztosci? Nie wiecie, czy nie byta ona spowodowana
v choroba genetyczna? Niestety — wiele choréb wrodzo-

nych u dzieci objawia sie niespodziewanie, a bez badan
genetycznych nie da sie ich zdiagnozowac.

Badajac siebie przed planowang kolejng cigzg, mozecie zyskac:

® spokadj, ze kolejne dziecko przyjdzie na Swiat zdrowe — wykluczyc
ryzyko zachorowania kolejnego dziecka na choroby dziedziczne
(w przypadku wykluczenia ryzyka nosicielstwa chorob spowodowa-
nych patogenicznymi mutacjami punktowymi);

@ szanse na zapobieganie rozwojowi choroby u dziecka — jezeli
dowiecie sie o ryzyku zachorowania dziecka, mozecie uzyskac porade
lekarskg okreslajaca, jakie nastepstwa moze mie¢ dana choroba
I czy dzieki wczesnej specjalistycznej diagnostyce (zaraz po urodze-
niu) bedzie mozliwos¢ wprowadzenia leczenia i zapobiegniecia je]
r0ZWOjOWi;

@ zyskac informacje, czy w rodzi-
nie wystepujq dziedziczne
zaburzenia mogace by¢
przyczyng Waszej tragedii.

To moze by¢ szansa dla Was
I innych cztonkdw rodziny na
diagnoze i leczenie.
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Przezyliscie kilka poronien

Macie za sobg trudng historie, ktorg chcecie
szczesliwie zakonczyc. Marzycie o bezpiecznym
donoszeniu cigzy, jednak czujecie lek przed
kolejng proba.

Badania genetyczne mogg nie tylko pomaoc w ustaleniu przyczyny
poronien, ale takze da¢ wskazowki, w jaki sposéb przygotowac sie
do kolejnej cigzy i co najwazniejsze — jak jg utrzymad.

Badania genetyczne przed cigzg moga sprawdzi¢ m.in.:

Czy u partnerow wystepujg nieprawidtowosci w kariotypie
(ukfadzie chromosomow), ktére utrudniajg lub uniemozliwiajg
poczecie dziecka;

® czy u partneréw wystepuja nieprawidtowosci w kariotypie (uktadzie
chromosomow), ktére utrudniajg lub uniemozliwiajg poczecie
dziecka;

W 2y kobieta ma sktonno$¢ do cholestazy
ciezarnych — zaburzenia pracy watroby,
ktore moze doprowadzi¢ do martwego _ =
urodzenia. W takim przypadku lekarz bardzo: &
ostroznie powinien dobierac¢ leczenie '
hormonalne;

® czy kobieta ma sktonnos¢ do tworzenia Siele®,
zasniadu groniastego (ze wzgledu na
mutacje w genie NLRP7) w macicy, ktory
prowadzi do poronienia.
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Jakie badania

przed cigzg mozna wykonac?

WES PREKONCEPCJA A

— analiza wszystkich gendw rodzicow w celu wykluczenia ryzyka
dziedzicznych choréb wrodzonych, okredlenie przyczyn poronien

czy problemow z zajsciem w cigze (spowodowanych mutacjami
punktowymi w genach). /

\
BADANIE KARIOTYPOW U PARY

- analiza budowy chromosomow partnerow

J
\

TROMBOFILIAWRODZONA
U KOBIETY

- analiza gendw zwiekszajacych ryzyko poronien i zakrzepicy

J
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Czym jest badanie WES PREKONCEPCJA?

Badanie WES (Whole Exome Sequencing) PREKONCEPCJA wykorzystuje
technologie NGS (sekwencjonowania nowej generacji). Dzieki niej
mozna poznac bardzo doktadnie budowe kazdego z 23 000 znanych
gendéw przysztych rodzicow.

Badanie WES analizuje najlepiej poznang czes¢ DNA pacjenta, czyli
eksony. Poszukuje w nich niebezpiecznych zmian (mutacji), ktére
moga stanowi¢ ryzyko rozwoju choroby wrodzonej u planowane-
go potomstwa. Przy okazji daje wiec rowniez informacje na temat
zdrowia i profilaktyki rodzicow, takze w kontekscie przyczyn poronien,
problemow z zaptodnieniem czy bezpieczenstwa cigzy. Badanie
WES jest bardzo precyzyjne - kazda niepokojaca zmiana w genie
jest sprawdzana kilkaset razy, aby mie¢ pewnosc co do jego
budowy. Dzieki temu wynik jest wartosciowy dla lekarza genety-
ka, ktory na jego podstawie moze doradzi¢ rodzicom i pomaéc

w podjeciu sSwiadomych decyzji dotyczacych planowanej ciazy.

23000 30000 150

z tyle pojedynczych badan tyle nowych choréb
G E N OW DNA trzeba by wykonag, zostato odkrytych
aby zbadac zakres jednego dzieki badaniu WES
badania WES!

N =4 w
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Przyktadowe choroby wrodzone

mozliwe do sprawdzenia w badaniu
WES PREKONCEPCJA

Badanie WES PREKONCPECJA sprawdza ryzyko dziedziczenia ty-
siecy choréb wrodzonych spowodowanych patogennymi muta-
c¢jami punktowymi. Choroby te nie zawsze sg widoczne od razu po
urodzeniu, a ich objawy moga pojawic sie z czasem — a niezdiagnozowa-
ne — prowadzi¢ do zaburzen zarbwno rozwoju intelektualnego,

jak i fizycznego, a nawet Smierci dziecka.

Sa to na przykiad:

v mukowiscydoza (czestos¢ wystepowania 1:2500 urodzen)

vwrodzone wady metabolizmu, w tym np. fenyloketonuria,
homocystynuria, kwasice (acydurie) — grupa okoto tysigca chorob,
(czestosc wystepowania > 1:1000 urodzen)

v’ wrodzone niedobory odpornosci (czestos¢ wystepowania 1:1200
urodzen)

Badanie WES PREKONCEPCJA sprawdza réwniez:

v przyczyny wielokrotnych poronier (ok. 750 genéw, w tym trombo-
filia wrodzona i polimorfizmy MTHFR),

v przyczyny problemdw z zajsciem w cigze — nieptodnosci meskiej
| zenskie),

v informacje na temat zdrowia i mozliwosci profilaktyki przysztych
rodzicow w celu zapobiegniecia nastepstw niezdiagnozowanych
do tej pory zaburzen genetycznych (np. sktonnosci do gromadzenia
sie toksycznego zelaza, wysokiego poziomu cholesterolu, problemow
z odpornoscig i wielu innych).
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Czym jest badanie KARIOTYPU?

Kariotyp to zestaw wszystkich
46 chromosomow cztowieka.

Wszelkie zmiany w kariotypie z zaburzeniami
ilosciowymi chromosomow oraz ze zmianami

w ich budowie mogga skutkowac wystapieniem
konkretnej choroby genetycznej,
przyczyniac sie do poronien lub
nieptodnosci.

Wazne!

Wykrycie nieprawidltowosci w kariotypie rodzicow NIE
przekresla szans na dziecko! \Wynik badania powinien zostac
skonsultowany z genetykiem, ktory moze okresli¢ szanse pary
na poczecie zdrowego dziecka lub zaproponowac odpowiednie
dalsze postepowanie.

Badanie to zalecane jest

szczegOlnie parom:

v ktore borykaja sie
Z poronieniami,

v U ktérych wystapito urodzenie
martwego dziecka,

v U ktérych w najblizsze]
rodzinie byty stwierdzone
choroby genetyczne.
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Czym jest badanie

TROMBOFILII WRODZONEJ?

Trombofilia wrodzona to genetyczna sktonnos¢
organizmu do zwiekszonego ryzyka tworzenia sie
zakrzepow. W badaniu na trombofilie wrodzona
wykrywa sie mutacje, np. czynnika V Leiden i genu
protrombiny, ktdre zwiekszaja ryzyko poronie-
nia.

Mimo ze trombofilia wrodzona jest uwarunkowana genetycznie,
to mozna przeciwdziata¢ jej negatywnym skutkom i zwiekszy¢ szanse
na donoszenie cigzy!

Wynik badania jest bardzo czesto wskazéwka dla ginekologa, w jaki
sposob prowadzic cigze, czy nalezy witaczy¢ odpowiednie leczenie
(np. przeciwzakrzepowe) lub w przypadku wykrycia nieprawidtowosci

w genie MTHFR wprowadzi¢ indywidualnie dobrang suplementacje
aktywng formg kwasu foliowego.
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Oferta badanh przed cigzg - PAKIETY

Badanie

Zakres

Cena

Czas oczekiwania
na wynik

Rodzaj prébki

Konsultacja
lekarska

Metoda
wykonania

WES PREKONCEPCJA
DLA PARY

Sekwencjonowanie 23 000
genow w celu wykrycia
zmian mogacych powodo-
wac tysigce znanych choréb
wrodzonych (spowodowa-
nych punktowymi mutacja-
mi patogenicznymi). Analiza
kobiety i mezczyzny.

9997 zt

10 tygodni

Wymaz z policzka

Tak - BEZPLATNIE

NGS

KARIOTYP DLA PARY

Badanie kariotypu (cyto-
genetyczne) dla kobiety
i mezczyzny

834 zt

do 6 tygodni

Probka z krwi (jak do
zwyktej morfologii)

Tak — za dodatkowa
optatg

Cytogenetyczna

TROMBOFILIA
WRODZONA

- mutacja czynnika V
Leiden

- mutacja genu
protrombiny

- MTHFR (C677T
i A1298C)

- PAI-1/SERPINE1
V R2

367 zt

6-7 dni roboczych

Wymaz z policzka

Tak — za dodatkowa
optatg

QF-PCR
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Co gwarantujemy?

ZROZUMIENIE WYNIKU

Przyszli rodzice majg mozliwos¢ konsultacji wyni-
kow badan ze specjalista genetykiem. \V przy-
padku badania WES PREKONCEPCJA konsultacja jest
ujeta w cenie badania.

BEZBOLESNE POBRANIE PROBKI

Probka do wiekszosci naszych badan jest wymaz
z policzka, ktory mozna pobraé¢ samodzielnie,
w zaciszu domowym.

ORGANIZACJA POBRANIA PROBKI

Jezeli konieczne jest pobranie probki krwi

lub pacjent nie chce pobrac probki samodzielnie,
organizujemy wizyte pielegniarki mobilnej

w domu pacjenta lub wizyte w pobliskiej
placéwce medycznej.

BEZPLATNA OBStUGA KURIERSKA
Organizujemy petng obstuge kurierska zwigzang
ze zlecanym badaniem.

WYNIKI DOSTEPNE ON-LINE

Wyniki badan sg dostepne do pobrania w Panelu
Pacjenta — do ktérego dostep jest zabezpieczony
hastem. Dane osobowe i wyniki badan sg wiec
bezpieczne.
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Najczestsze pytania przysztych rodzicow:

® Czym rézni sie badanie WES  czfowieka. 53 one jednak bardzo
PREKONCEPCJA od testow niebezpieczne i podstepne. Moga
genetycznych NIPT (np. NIFTY)? bowiem dfugo nie wywotywaé
zadnych objawoéw (nawet u do-
Testy genetyczne typu NIPT spraw-  rostej osoby!) lub ich objawy sg
dzajg materiat genetyczny ptodu.  niespecyficzne. Nie wszystkie tego
Badanie WES PREKONCEPCJA to typu choroby mozna leczyc, czes¢
badanie genetyczne DNA przy- z nich moze spowodowac Smierc
sztych rodzicéw. Testy NIPT obej-  dziecka jeszcze w wieku niemowle-
muja swoim zakresem kilkadziesigt ~ cym. Jest jednak duza czes¢ choréb
choréb genetycznych zwigzanych  jednogenowych, ktérym mozna
z duzymi zmianami w zakresie catkowicie zapobiec dzigki
chromosomow (np. zespdt Downa, wiedzy o ryzyku zachorowania.
zespot Patau, zespodt Edwardsa).
Takie zaburzenia najczesciej powo-
dujg powazne uszkodzenia ptodu
(czesto widoczne w badaniu USG).
Choroby badane w testach NIPT
zwykle nie sa zaburzeniami dzie- ‘
dzicznymi — nie mozna oszacowac
ich ryzyka na podstawie badania .
rodzicow.
-
W badaniu WES PREKONCEPCJA Y
sprawdzane s3 tysigce mozliwych ;;J / 'f
choréb spowodowanych mutacja-

mi punktowymi — najmniejszymi ‘
mozliwymi zmianami w genach 5
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Najczestsze pytania przysztych rodzicow:

® W jakim zakresie badanie a ich rezultat w niektorych przy-
WES PREKONCEPCJA pokrywa  padkach warto potwierdzi¢ bada-
sie z bezptatnymi badaniami niem genetycznym. Badania prze-

przesiewowymi noworodkéw?  siewowe noworodkow sprawdzajg
jedynie 29 choréb wrodzonych.

Badanie WES PREKONCEPCJA

to badanie genetyczne, ktére Badanie WES PREKONCEPCJA

jest wykonywane u przysztych sprawdza ryzyko zachorowania
rodzicow, pozwala wiec na na tysigce choréb wrodzonych,
oszacowanie ryzyka zachoro- w tym wiekszos¢ chorob sprawdza-
wania na chorobe wrodzong nych rowniez w testach przesiewo-
u planowanego potomstwa, wych noworodkow.

a nie stwierdzenie, ze choroba ta na
100% wystapi u dziecka.

Badania przesiewowe noworodkow
to refundowane badania
wykonywane u noworodka — naj-
czesciej w 2 dobie po porodzie.
Nie sa to testy genetyczne,

a badania biochemiczne -
sprawdzajgce poziom danych sub-
stancji we krwi dziecka pobranej
ze stopki. Moga wiec w pewnym
odsetku przypadkoéw dawac wyniki
fatszywie ujemne lub dodatnie,



alicjadyrszka
Podświetlony
fałszywie
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Najczestsze pytania

— koniecznie przeczytaj!

¥ Czy badania genetyczne w stanie wykluczy¢ wszystkich
przed ciaza moga wykluczy¢ mozliwych zaburzen dziedzicz-
wszystkie mozliwe choroby nych. Badanie WES PREKONCEP-
genetyczne, ktére moga wysta- CJA sprawdza ryzyko przekazania
pic¢ u dziecka? potomstwu tysiecy mozliwych

choréb wrodzonych spowodo-
| VA (N T L ES - L wanych patogenicznymi muta-
L L ETE R A I LAV C U - cjami punktowymi w genach.
G\ AR ZA LN A C Sl Badanie kariotypu sprawdza na-
wszystkich mozliwych zabu- tomiast zaburzenia genetyczne
rzen genetycznych. spowodowane duzymi zmianami
w obrebie chromosomow (delecje,
Badania przysztych rodzicow  duplikacje, rearanzacje).

nie wyklucza zaburzen, ktére ~ Badania te nie sprawdza np.
NIE SA DZIEDZICZNE. Wiele wad  mutacji dynamicznych (np. ze-

genetycznych powstaje dopiero spot tamliwego chromosomu X,
po potaczeniu sie komérek plasawica Huntingtona, choroba
rozrodczych — w trakcie podziatu ~ Friedricha, choroba Kennedy'ego,
zarodka. Sg to tak zwane zmiany choroba Machado-Joseph iinne),

,de novo’ - nie mozna sprawdzi¢  metylacji DNA (np. zespot Pra-
ryzyka ich wystgpienia u dziecka, ~ dera- Williego), haplotypéw (np.
badajac rodzicow. Do takich wad celiakii). Nie zostanie rowniez
nalezy na przyktad zespét Downa.  sprawdzone SMA. Do wykrycia
tego typu zaburzen konieczne
Oferowane badania genetyczne jest wykonanie badania inng
(badanie WES PREKONCEPCJA, metoda.
badanie KARIOTYPOW) nie sg
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JAK ZORGANIZOWAC BADANIE?

1. Skontaktuj sie z naszym laboratorium

\, 665761161

@ biuro@testdna.pl

2. Ustal sposob pobrania probki

Q Pobierz probke samodzielnie - wymaz z policzka.
|E| Zamow zestaw do pobrania wymazu z policzka.
Kazda probka jest ubezpieczona — jesli wymaz nie bedzie
prawidtowo pobrany, organizujemy ponowne pobranie
BEZ DODATKOWYCH OPLAT.
Domowy zestaw przesytamy bezptatnym kurierem.
Po odbior pobranej préobki zamawiasz kuriera on-line.

Umow sie na pobranie w domu lub w najblizszej przychodni.

3. W przypadku badania WES PREKONCEPCJA, po zakonczonym badaniu
nasz konsultant skontaktuje sie z Tobg i ustali termin konsultacji wyniku
z genetykiem.

Dostepne szybkie terminy konsultacji

“ wynikow ze specjalistg genetykiem!
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