NIFTY

NOVO! U Poliklinici Matoc moZete napraviti test NIFTY — najprodavaniji i najkompletniji
neinvazivan prenatalni test na hrvatskom trzistu (NIPT =, Non Invasive Prenatal Test“) koji sluzi za
rano otkrivanje poremecaja kromosoma fetusa. Pomocu ovog jednostavnog i sigurnog testa krvi,
koji je iznimno precizan i pruza visokopouzdane rezultate, svaka trudnica moze izbjeéi rizike
nepotrebne amniocenteze.

Sto su poremedaji kromosoma?

Poremedaji kromosoma ukljucuju poremecaje u broju i gradi kromosoma. Poremecaji u broju
kromosoma jos$ se nazivaju i aneuploidije, a odnose se na prisutnost prevelikog ili premalog broja
broja kopija odredenog kromosoma. U stanicama covjeka prisutno je ukupno 46 kromosoma, tj.
po 2 kopije svakog od 23 kromosoma. Ako su prisutne 3 kopije, dolazi do poremecaja zvanih
trisomije (kao Sto je trisomija 21, poznatija kao Downov sindrom), a ako je prisutna samo 1 kopija
kromosoma, poremecaj se zove monosomija. Mikrodelecije su poremecaji u gradi kromosoma, a
karakterizira ih nedostatak jednog malog fragmenta kromosoma. Test NIFTY s visokom precizno$¢u
otkriva sve ove tipove kromosomskih poremecaja.

Sto moie otkriti NIFTY?
Test NIFTY mozZe otkriti najveci broj kromosomskih poremecaja kod fetusa:

1. trisomija kromosoma 21 (Downov sindrom), trisomija kromosoma 18 (Edwardsov sindrom)
i trisomija kromosoma 13 (Patauov sindrom);

2. 4 aneuploidije spolnih kromosoma: trisomija XXX, trisomija XXY (Klinefelterov sindrom),
trisomija XYY (Jacobsin sindrom) i monosomija X0 (Turnerov sindrom);

3. trisomije kromosoma 22,16 9;

4. mikrodelecije veée od 10 Mb, uklju¢ujuci 8 najées¢ih mikrodelecijskih sindroma: sindrom
macjeg placa, Prader-Willijev sindrom, Angelmanov sindrom, DiGeorgeov sindrom |l,
Jacobsenov sindrom te mikrodelecije 1p36, 2933.1i 16p12;

5. Van der Woudeov sindrom koji je posljedica genske mutacije.

Takoder, NIFTY moze otkriti i spol fetusa.

Koje su najcesée trisomije?

Najc¢esca trisomija je trisomija 21, poznatija kao Downov sindrom. Ovaj sindrom pojavljuje se kod 1
na 700 novorodene djece. Downov sindrom karakteriziraju specificne crte lica, blaga do umjerena
mentalna retardacija, urodene sr¢ane mane te razli¢iti respiratorni, probavni, imunoloski i
hormonski problemi, a kod 30 % trudnodéa s Downovim sindromom dolazi do spontanog pobacaja.
Trisomija 18 ili Edwardsov sindrom pojavljuje se kod 1 na 5.000 novorodene djece, a povezan je s
visokim rizikom od spontanog pobacaja. Bebe s Edwardsovim sindromom imaju urodene mane,
poput osStecenja srca i mozga te malformacije bubrega, teske intelektualne teskoce, rascep usne
i/ili nepca, malu glavu i malu vilicu, deformirana stopala, nerazvijene prste. Zbog teskih
malformacija, bebe s ovim sindromom imaju iznimno kratak Zivotni vijek (prosje¢no 5-15 dana).
Trisomija 13 ili Patauov sindrom pojavljuje se kod 1 na 16.000 novorodene djece, a povezan je s
visokim rizikom od spontanog pobacaja i radanja mrtvorodenceta. Djeca s trisomijom 13 obié¢no
imaju ozbiljne urodene sréane mane, ostedenja mozga, abnormalnosti bubrega, slab misiéni tonus
i druga medicinska stanja, zbog ¢ega imaju iznimno kratak Zivotni vijek (prosje¢no 2-3 dana).
Trisomije kromosoma 9, 16 i 22 ¢esto uzrokuju spontane pobacaje u prvom tromjesecju trudnoce.
Trudnoda rijetko potraje do drugog tromjesecja, a joS rjede porod bude uspjesan. Dijete s




trisomijom kromosoma 9 ili 22 najcesS¢e ne prezivi dulje od nekoliko dana, dok rodenje Zivog
djeteta s trisomijom kromosoma 16 nije mogude.

Koji su najces¢i poremecaji u broju spolnih kromosoma?

Spolni kromosomi X i Y odreduju spol svakog pojedinca: Zenski spol odreduju 2 kromosoma X (XX),
a muski spol odreduju jedan X i jedan Y kromosom (XY). Poremedaji spolnih X i Y kromosoma
javljaju se kad jedan od spolnih kromosoma nedostaje, u suvisku je ili je njegova kopija nepotpuna.
Najéesée abnormalne kombinacije su trisomije XXX, XYY, XXY i monosomija X. Trisomija XXX,
takoder poznata kao trisomija X ili sindrom trostruki X, poremecaj je koji karakterizira postojanje
dodatnog X kromosoma kod djevojCica. Trisomija XYY ili Jacobsin sindrom poremecaj je koji
karakterizira postojanje dodatnog Y kromosoma kod djecaka. Trisomija XXY ili Klinefelterov
sindrom poremecaj je koji karakterizira postojanje dodatnog X kromosoma kod djecaka.
Monosomija X (MX) ili Turnerov sindrom poremecaj je koji karakterizira nedostatak jednog X
kromosoma, tj. prisutnost samo jednog X kromosoma kod djevojéica. Klinicka slika ovih
kromosomskih poremedaja jako se razlikuje od osobe do osobe, tako da neke osobe imaju izrazene
fizicke i psihicke poremecaje, dok druge osobe imaju blage ili nikakve simptome.

Koje su najées¢e mikrodelecije?

Mikrodelecije su poremecaji u gradi kromosoma, a karakterizira ih nedostatak jednog malog
fragmenta kromosoma. Test NIFTY mozZe otkriti razli¢ite mikrodelecije, medu kojima i one koje
uzrokuju sljedeée sindrome: DiGeorgeov sindrom Il (delecija 10p13-p14), Prader-Willijev sindrom
(delecija 159q11-q13 na kromosomu naslijedenom od oca) i Angelmanov sindrom (delecija 15q11-
g13 na kromosomu naslijedenom od majke), sindrom macjeg placa ili sindrom Cri-du-chat
(parcijalna delecija 5p), Jacobsenov sindrom (mikrodelecija 11g23), kao i mikrodelecije 1p36,
1933.1, 16p12.

Kome je namijenjen NIFTY?

NIFTY je namijenjen svim trudnicama koje Zele izbjeéi nepotrebnu, a rizicnu amniocentezu. Test se
moze napraviti ve¢ od 10. tjedna trudnoce, a prikladan je u sluéaju jednoplodne i blizanacke
trudnoée, kao i u slucaju medicinski potpomognute oplodnje i trudnoée s doniranom jajnom
stanicom.

Sto je potrebno za izvodenje testa NIFTY i na éemu se test temelji?

Test NIFTY temelji se na analizi krvi trudnice, tj. na sekvenciranju DNK koja se nalazi u krvi, tako da
je za izvodenje testa potreban samo uzorak krvi trudnice dobiven uobicajenim vadenjem krvi.
Naime, vec¢ od 5. tjedna trudnoce u krvi trudnice cirkulira DNK njene bebe, a kolicina fetalne DNK
koja je prisutna od 10. tjedna trudnoce dovoljna je za garanciju visoke tocnosti testa NIFTY.
Prilikom analize svakog uzorka odreduje se fetalna frakcija kako bi se potvrdilo da se u uzorku krvi
nalazi minimalna koli¢ina izvanstani¢ne fetalne DNK potrebna za kvalitetnu analizu.

Koju tehnologiju koristi NIFTY?

Analiza krvi trudnice odnosi se na geneticku analizu DNK prisutne u krvi. Za brojanje kopija
kromosoma (DNK) test NIFTY koristi masivno paralelno sekvenciranje - najnapredniju, najnoviju i
najbolju trenutno dostupnu tehnologiju za geneticku analizu. Ovom metodom ne pretrazuju se
samo ciljani kromosomi, nego svi kromosomi, tj. cijeli genom djeteta. Nakon sekvenciranja DNK,
nasi napredni bioinformaticki algoritmi detektiraju mali visak ili manjak broja kopija odredenog
kromosoma i tako vrlo precizno odreduju je li prisutna trisomija ili monosomija kromosoma.

Kolika je tocnost testa NIFTY i Sto znace rezultati testa?




Rezultati testa NIFTY ukazuju na to koliki je rizik da Vasa beba ima neke od ispitivanih poremecaja.
Tocnost testa NIFTY dokazana je najvec¢im na svijetu klinickim ispitivanjem u kojem je sudjelovalo
skoro 147.000 trudnica, a rezultati ispitivanja objavljeni su 2015. godine u znanstvenoj studiji.
Najvaznije karakteristike testa NIFTY su osjetljivost i specifi¢nost. Osjetljivost testa odnosi se na
sposobnost testa da izbjegne lazno negativne rezultate, tj. da test pokaze negativan rezultat (nije
otkriven poremecaj kromosoma), a beba zapravo ima neki od ispitivanih poremedaja. Specificnost
testa odnosi se na sposobnost testa da izbjegne lazno pozitivne rezultate, tj. da test pokaze
pozitivan rezultat (otkriven poremedaj kromosoma), a beba zapravo nema nikakav poremecaj
kromosoma.

Osjetljivost testa NIFTY iznosi 99,02 % za detekciju trisomija kromosoma 21, 18 i 13, a specifi¢nost
99,86 %. Ovi podaci dobiveni su najve¢im na svijetu klinickim ispitivanjem u kojem je analizirano
skoro 147.000 uzoraka.

lako je tocnost testa NIFTY iznimno velika, ovaj test, kao i svi drugi neinvazivni prenatalni testovi,
klasificiran je kao test probira, za razliku od npr. amniocenteze koja je klasificirana kao invazivan
dijagnosticki postupak, te Vam ne moze sa 100 %-tnom sigurnosc¢u reci ima li ili nema Vasa beba
ispitivane poremedaje.

Postoje li neke druge metode za otkrivanje fetalnih kromosomopatija?

Osim neinvazivnog prenatalnog testa, za prenatalno otkrivanje poremeéaja kromosoma fetusa
takoder se koristi i tzv. rani kombinirani probira, nakon kojeg slijedi amniocenteza. Rani
kombinirani probir je prediktivha metoda koja se provodi tijekom prvog tromjesecja trudnoce, a
temelji se na statistickoj analizi sljede¢ih podataka: dob majke, debljina nuhalnog nabora
(ultrazvuéno mjerenje) i seroloski testovi (odredivanje proteina PAPP-A i slobodnog B-HCG).

NIFTY je bolji od ranog kombiniranog probira, jer kombinirani probir ima znacajno manju toénost
pa nije pouzdan, tj. ima visoku stopu lazno pozitivnih i lazno negativnih rezultata. Lazno pozitivni
rezultati dovode do nepotrebnog podvrgavanja trudnice rizicnoj amniocentezi, kad beba nema
poremedaj. Lazno negativni rezultati dovode do rizika od dobivanja negativnog rezultata testa, kad
beba zapravo ima poremeda;j.

Sto je amniocenteza i zasto izbjeéi nepotrebnu amniocentezu?

Amniocenteza je invazivan zahvat kojim se punkcijom kroz trbuh trudnice uzima uzorak plodne
vode za daljnju kromosomsku analizu fetusa. Obi¢no se izvodi izmedu 15. i 20. tjedna trudnoce, a
optimalno izmedu 16. i 18. tjedna. Pod kontrolom ultrazvuéne sonde u maternicu se prodire
spinalnom iglom duljine 8-9 cm i prikuplja uzorak amnionske tekuéine (18-20 ml), tj. plodne vode
koja okruzuje bebu u maternici. Plodna voda je vrlo prikladna za analizu stanja fetusa jer sadrzi
fetalne stanice (stanice koze i odljustene stanice amniona) i razliCite fetalne izlu¢evine. Dobiveni
uzorak plodne vode sluZi za kariotipizaciju - kromosomsku analizu fetusa, Ciji je rezultat fetalni
kariogram, a nalaze je potrebno c¢ekati 3 do 5 tjedana. lako sam zahvat nije bolan, iznimno je
neugodan i fizicki i psihicki. Nakon zahvata preporuca se mirovanje sljedec¢a 24 sata i (ako je
trudnica zaposlena) bolovanje u trajanju od sedam dana. S druge strane, neizbjezan je strah od
mogucih komplikacija te neugoda zbog iS¢ekivanja nalaza, s obzirom na to da je amniocenteza
agresivna metoda s kojom je povezan rizik od pobacaja kao posljedice samog postupka. Rizik od
pobacaja kao posljedice amniocenteze procijenjen je na oko 1 %.

Zasto je NIFTY najbolji test za otkrivanje fetalnih kromosomopatija?

1) NIFTY je najprodavaniji i najpouzdaniji neinvazivan prenatalni test (NIPT-test) koji sluzi za
otkrivanje poremecaja kromosoma fetusa. Do ozujka 2017. godine testom NIFTY analizirano je
viSe od 2 milijuna uzoraka diljem svijeta.




2)

3)
4)

5)
6)

7)

8)

9)

NIFTY je najkompletniji NIPT-test jer otkriva najviSe poremecaja kromosoma fetusa: jedini
NIPT-test na hrvatskom trzistu koji osim trisomija kromosoma 21, 18 i 13 (Downov, Edwardsov
i Patauov sindrom) i poremecaja spolnih kromosoma (trisomija X te Jacobsin, Klinefelterov i
Turnerov sindrom), takoder moZe otkriti i trisomije kromosoma 9, 16 i 22, razliCite
mikrodelecije (npr. DiGeorgeov sindrom, Prader-Willijev sindrom i Angelmanov sindrom,
sindrom macjeg placa, Jacobsenov sindrom te mikrodelecije 1p36, 1933.1, 16p12), kao i Van
der Woudeov sindrom. Takoder, test moze otkriti i spol fetusa.

NIFTY Vam pruza iznimno tocne i precizne rezultate: to¢nost >99 % pri otkrivanju trisomija 21,
18 i 13, a stopa lazno pozitivnih rezultata iznosi samo 0,1 %.

NIFTY je klinicki validiran: tocnost testa NIFTY dokazana je najveéom na svijetu klinickom
validacijskom studijom u kojoj je sudjelovalo skoro 147.000 trudnica.

NIFTY je jednostavan: za analizu je potreban samo uzorak krvi.

NIFTY je 100 % siguran i neinvazivan: ne predstavlja nikakav rizik od spontanog pobacaja i u
potpunosti je siguran i za bebu i za mamu.

NIFTY Vam omogucdava izbjegavanje nepotrebne, a rizitcne amniocenteze, uz dobivanje
visokopouzdanih rezultata.

NIFTY koristi najnapredniju, najnoviju i najbolju trenutno dostupnu tehnologiju za geneticku
analizu: masivno paralelno sekvenciranje - tehnologiju kojom se pretraZuje cijeli genom
fetusa.

Brzo dobivanje rezultata testa NIFTY: u roku od samo 6-10 dana.

10) NIFTY moZe napraviti svaka trudnica ve¢ od 10. tjedna trudnoée, a prikladan je u slucaju

jednoplodne i blizanacke trudnoce, trudnoée pomocéu medicinski potpomognute oplodnje, kao
i trudnoce s doniranom jajnom stanicom.

11) pokriveni troSkovi amniocenteze u jednoj od nasih partnerskih privatnih poliklinika u Hrvatskoj

i pokriveni troskovi kariotipizacije (u slu¢aju dobivanja pozitivhog rezultata testa NIFTY).

Vise informacija o testu NIFTY moZete pronadi na internetskoj stranici www.nifty-test.hr.



http://www.nifty-test.hr/

