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Nowos¢ w Polsce: Prenatal testDNA nieinwazyjnie
analizuje wszystkie 23 pary chromosomoéw ptodu,
wykrywajac rowniez mikrodelecje o wielkosci 3 Mpz.

Prenatal testDNA z duza doktadnoscia analizuje wszystkie 23 pary
chromosomow dajac wyniki zblizone do analizy kariotypu ptodu. Bada
nie tylko powszechne trisomie (21. - zespo6t Downa, 18. - zespot
Edwardsa, 13. - zespo6t Patau) i rzadkie (9., 16., 22), ale nawet mate
zmiany strukturalne - mikrodelecje o wielkosci 3- 7 Mpz. Nalezy do
nieinwazyjnych badan prenatalnych i moze by¢ wykonywany po 10
tygodniu ciazy. W Polsce jest dostepny od 2024 roku. Analizy
przeprowadzane sa w Unii Europejskiej przez laboratorium, ktore
potwierdzito skutecznosc¢ testu na grupie ponad 70 000 ciagz i
wykonato ponad 300 000 NIPT (ang. Non Invasive Prenatal Testing).

Do badania pobierane jest 10 ml krwi z zyty odtokciowej matki, podobnie
jak do zwyktych badan diagnostycznych np. morfologii krwi. Poprzez analize
krgzgcego pozakomérkowego DNA ptodu obecnego w préobce krwi mamy
Prenatal testDNA ocenia, czy wystepujg nieprawidtowosci genetyczne u
nienarodzonego dziecka. Laboratorium stosuje do tego doktadng metode NGS
(ang. Next Generation Sequencing) i zaawansowane analizy
bioinformatyczne. Dzieki temu badanie ma wysoka czutos¢ (ponad 99%) i
jednoczesnie pobranie probki jest nieinwazyjne i bezpieczne.

Prenatal testDNA jest wykonywany na oprogramowaniu, sprzecie i odczynnikach CE-
IVD przez akredytowane laboratorium UNI EN ISO 15189:2013, numer
akredytacji 0018M. Skutecznos¢ testu zostata potwierdzona na ponad 70 000
cigzach i laboratorium wykonato juz ponad 300 000 NIPT.

Co bada Prenatal testDNA?

Prenatal testDNA w swoim zakresie obejmuje analize trisomii i
monosomii wszystkich 23 par chromosomow (w tym trisomia 21., 18.,
13., 9, 16, 22), dajac w ten sposob wynik zblizony do analizy kariotypu ptodu
przy uzyciu inwazyjnych technik diagnostyki prenatalnej. Bada réwniez
zmiany w liczbie chromosomow ptci (XY) oraz wszystkie delecje i
duplikacje wieksze niz 7 Mpz. Umozliwia wykrycie wybranych matych zmian
strukturalnych chromosomoéw ptodu o wielkosci 3-7 Mpz, ktére sg na tyle
niewidoczne, aby mozna je wykry¢ za pomoca standardowych metod
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badawczych, takich jak np. klasyczna analiza kariotypu. Mowa tu o
submikroskopowych strukturalnych zmianach chromosomowych, takich jak
niektére powszechne zespoty mikrodelecji, w tym zespét

DiGeorge (delecja 22911.2). Mimo, ze te zmiany sa na tyle drobne, ze trudno
je zauwazy¢ pod mikroskopem, mogg one mie¢ znaczacy wptyw na rozwdj i
zdrowie dziecka.

Prenatal testDNA mozna rozszerzy¢ o badanie RhD, ktéry poprzez analize
DNA ptodu obecnego w probce krwi przysztej matki okresla czynnik Rh(D)
ptodu. Dzieki temu daje mozliwos¢ zidentyfikowania cigzy zagrozonej chorobg
hemolityczng ptodu i noworodka, a tym samym ograniczy¢ stosowanie
profilaktyki anty-D w przypadkach, gdy ptdd jest Rh(D) ujemny, podobnie jak
matka. Na zyczenie rodzicow Prenatal testDNA informuje réwniez o ptci.

Wskazania do Prenatal testDNA -
nieinwazyjnego testu prenatalnego

Niemal kazda przyszta mama ma mozliwos¢ skorzystania z Prenatal testDNA,
ale istnieje grupa ciezarnych, dla ktérych test jest wyjatkowo zalecany. Do
grupy tej nalezg kobiety:

« po 35. roku zycia, ze wzgledu na wieksze ryzyko urodzenia dziecka z
chorobg genetyczng;

e z nieprawidtowym wynikiem innych badan w cigzy (testu PAPP-A, testu
ztozonego) - wykryte nieprawidtowosci moggce sugerowac np. trisomie
21;

e U ktérych dzieci z poprzednich ciaz byty obciazone wadami
genetycznymi, lub u ktérych w rodzinach wady genetyczne byty
obecne;

« ktére majg przeciwskazania do inwazyjnej diagnostyki prenatalne;j
(np. przodujace tozysko, zakazenie wirusem HIV);

« chca sprawdzi¢ zdrowie nienarodzonego dziecka w nieinwazyjny
sposob.

Prenatal testDNA jest dostepny w catej Polsce w punktach pobrah
Laboratorium testDNA oraz z pobraniem prébki w domu pacjentki. Nie
wymaga skierowania i moze go wykonac prawie kazda kobieta w cigzy. Do
przeciwwskazan zalicza obecnos¢ DNA guza we krwi matki, cigze z 3 i
wiecej ptodami, cigze ponizej 10 tygodnia cigzy oraz zanikajgcego blizniaka
jesli zatrzymanie rozwoju nastapito po 8 tygodniu cigzy lub mineto mniegj
niz 8 tygodni cigzy od zatrzymania do pobrania prébki.
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