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Dla Ciebie i Twego dziecka

Test Prenatalny Harmony™ przeznaczony
jest do wczesnej i wiarygodnej diagnostyki
zespotu Downa i innych trisomii ptodu.
Opcjonalnie umozliwia okreslenie pici
ptodu i wykrywa zaburzenia chromosomow
ptciowych (X,Y).
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Test Prenatalny Harmony jest testem laboratoryjnym
opracowanym i wykonywanym przez laboratorium kliniczne
Ariosa Diagnostics (San Jose, USA), certyfikowane

przez CLIA i akredytowane przez CAP.

I U.S. National Library of Medicine. Genetics Home Reference. Down Syndrome.
http://ghr.nlm.nih.gov/condition/downsyndrome. Accessed July 12, 2012.

. U.S. National Library of Medicine. Genetics Home Reference. Trisomy |8.
http://ghr.nlm.nih.gov/condition/trisomy-18. Accessed July 12, 2012.

. U.S. National Library of Medicine. Genetics Home Reference. Trisomy |3.
http://ghr.nlm.nih.gov/condition/trisomy- | 3. Accessed July 12, 2012.

. http://carta.anthropogeny.org/moca/topics/sex-chromosome-ane-
uploidies.Accessed February 21, 2013.

. Jones, K. L., & Smith, D. W. (1997). Smith's recognizable patterns of human
malformation. Philadelphia: Saunders.

. Norton, M., Brar, H., Weiss, J., Karimi, A., et al. Non-Invasive Chromosomal
Evaluation (NICE) Study: Results of a Multicenter, Prospective, Cohort Study for
Detection of Fetal Trisomy 21 and Trisomy |8, Am | Obstet Gynecol. (2012),
doi:10.1016/.ajog.2012.05.021.

. ACOG Practice Bulletin 77. Screening for fetal chromosomal abnormalities.
Obstet Gynecol. (2007) 109:217-227.

. ACOG Practice Bulletin 88. Invasive prenatal testing for aneuploidy. Obstet
Gynecol. 2007;110:1459- 1467

. Nicolaides KH, Syngelaki A, Ashoor G, et al. Noninvasive prenatal testing for fetal
trisomies in a routinely screened first-trimester population. Am | Obstet Gynecol.
2012;207:374.el-6.

10. Ashoor G, Syngelaki A, Nicolaides KH, et al. Trisomy |3 detection in the first

trimester of pregnancy using a chromosome-selective cell-free DNA analysis
method, ULTRASOUND Obstet Gynecol. (2012), DOI: 10.1002/ uog. 12299.

. Dane w dokumentacji naukowe;.

N

w

IS

(&}

o

~

©

el

Ha rmony”

PRENATAL TEST

W Polsce badnie wykonasz w sieci:

FOiAcNasSTYKA

dvyeczne

oratoria

...wiecej niz wynik

Proste i bezpieczne badanie krwi zapewniajace
wyniki o bardzo wysokiej wiarygodnosci.

Nieinwazyjna ocena ryzyka zaburzen
chromosomalnych takich jak zespét Downa.
Opcjonalnie umozliwia okreslenie pici dziecka
i wykrycie ryzyka zaburzen chromosomoéw

ptciowych (X,Y).

Skonsultuj sie ze swoim lekarzem

Informacje zawarte w broszurze dotyczg Testu Prenatalnego
Harmony. Nim podejmiesz decyzje o wykonaniu Testu
Prenatalnego Harmony upewnij sie u swojego
ginekologa-potoznika, ze test jest dla Ciebie odpowjedni.




Czym jest trisomia?

Komérki ludzkie zawierajg 23 pary chromosoméw bedacych
nosnikiem informadji genetycznej, zbudowanych z nici DNA
i biafek. Trisomia jest zaburzeniem chromosomalnym polega-
jacym na obecnosci trzech kopii chromosomu zamiast, prawi-
dtowo, dwaoch.

Trisomia 21, polegajaca na obecnosci dodatkowej kopii
chromosomu 21, jest najczesciej spotykang trisomia u dzieci
narodzonych. Trisomia 2| stanowi przyczyne zespofu Downa,
objawiajacego sie upodledzeniem umysfowym o nasileniu od
fagodnego do umiarkowanego, ktéremu czasem towarzysza
nieprawidfowosci budowy ukladu pokarmowego i wrodzone
wady serca. Szacuje sie, ze zespot Downa wystepuje z czestoscig
| na 740 urodzen.'

Trisomia 18 polega na obecnosci dodatkowe] kopii chromoso-
mu | 8. Trisomia |8 stanowi przyczyne zespotu Edwardsa i wiaze sie
7 wysokim ryzykiem poronienia. U niemowlat urodzonych z zespo-
tem Edwardsa wystepuje szereg nieprawidiowosci, w tym ograni-
czona diugo$¢ zycia. Szacuje sie, ze zespdt Edwardsa wystepuje
z przyblizong czestoscia | na 5 000 urodzen .

Trisomia I3 polega na obecnosci dodatkowej kopii chromoso-
mu | 3. Trisomia |3 stanowi przyczyne zespotu Patau, wigzgcego
sie z wysokim ryzykiem poronienia. U niemowlat z trisomig 13
zazwyczaj wystepuja powazne wrodzone wady serca i inne cigzkie
nieprawidtowosci. Czas przezycia rzadko osigga rok. Szacunkowa
czestoé¢ trisomii |3 okreslana jest jako | na 16 000 urodzen.?

Zespoty chorobowe zwiazane z zaburzeniami chromosoméw
plciowych. Chromosomy ptciowe (X i Y) decydujg o plci. Istnieje
szereg zespotéw chorobowych powodowanych przez zaburzenia
chromosomaéw X i 'Y, mogacych dotyczyc: braku jednej kopii chromoso-
mu, obecnosci kopii dodatkowej lub obecnosci kopii niekompletne;.

Test Harmony z opdja analizy chromosoméw XY umozliwia ocene
ryzyka istnienia zespotdw: XXX, XYY, XXYY, XXY (zespot Klinefeltera)
oraz monosomii X (X0) u dziewczynek (zespotu Turnera). Nasilenie
objawdw wiazacych sie z tymi zespotami jest silnie zréznicowane. O ile
w ogdle wystepuja, to, na ogdt, polegaja na fagodnych zaburzeniach
fizycznych lub behawioralnych.

Jezeli interesuje cie ta opdja testu - zasiegnij porady swojego lekarza, by
upewni sie, czy badanie jest dla Ciebie odpowiednie. *°

O czym informuje mnie i mojego lekarza
Test Prenatalny Harmony?

Test Prenatalny Harmony okresla ryzyko najczesciej wyste-
pujacych trisomii ptodu na podstawie pomiaru wzglednych
proporcji chromosoméw we krwi matki. Harmony ocenia
ryzyko trisomii 21, 18 i 13 u ptodu, nie wykluczajac jednakze
innych mozliwych wad ptodu.

Czym rézni si¢ Test Prenatalny Harmony od innych
testow prenatalnych?

Prenatalny Test Harmony opracowano na podstawie najnowszych
osiagnie¢ w zakresie nieinwazyjnych badan prenatalnych. Jest prostym
i bezpiecznym dla matki i dziecka badaniem krwi, pozwalajagcym oceni¢
ryzyko wystapienia okreslonych trisomii u pfodu. ¢

Istniejg inne, nieinwazyjne przesiewowe badania wad
genetycznych ptodu wykorzystujace oznaczenia biochemicz-
ne surowicy matki i/lub badanie USG. Jednak dla trisomii 2|
wskaznik wynikéw fafszywie dodatnich dochodzi w ich
przypadku do 5%, a odsetek wynikow falszywie ujemnych az
do 30%.” Badania te moga wiec blednie wskazywac na
istnienie trisomii u ptodu, w sytuacji, gdy wynik powinien byc
uiemny (wynik badania jest wtedy falszywie dodatni) lub
przeciwnie, moga falszywie wskazywa¢ na nieobecnosc
trisomii ptodu, mimo ze trisomia faktycznie istnieje (wynik
badania jest wtedy falszywie ujemny). Odsetki wynikow
falszywie dodatnich i falszywie ujemnych w przypadku testu
Harmony sa znaczaco nizsze.

Badania diagnostyczne, takie jak punkcja owodni lub biopsja
kosmowki (CVS), wykazuja duza doktadnos¢ w rozpoznawa-
niu trisomii pfodu, jednakze jako badania inwazyjne niosa
ryzyko utraty ptodu.®

Test Prenatalny Harmony wykrywa
ponad 99% przypadkéw trisomii 21

u ptodu, a odsetek wynikéw fatszywie
dodatnich jest mniejszy niz 0, 19%°.

Kiedy mozna wykona¢
Test Prenatalny Harmony?

Test Prenatalny Harmony moze by¢ zlecony przez lekarza ginekologa
w przypadku kobiet bedacych co najmniej w |0. tygodniu cigzy. Test
Harmony moze by¢ wykonywany w przypadku:

* pojedynczych cigz z zaptodnienia in vitro (IVF) bez wzgledu na zastoso-
wang metode, wiaczajac w to cigze z obcej komorki jajowe),

* cigzy blizniaczych (dwuplodowych) z naturalnego poczecia oraz ciazy
poczetych po implantacji wiasnej komorki jajowej. Test nie okresla
ryzyka mozaikowatosci, czesciowych trisomii lub translokacji.

Wszystkie dodatkowe pytania dotyczace Testu Prenatalnego
Harmony nalezy kierowac do lekarza prowadzacego.

UWAGA!

Do interpretacji wynikoéw badan laboratoryjnych uprawniony jest
wylacznie lekarz. W przypadku jakichkolwiek niepokojacych objawéw,
w pierwszej kolejnosci nalezy skonsultowac sie z lekarzem.

W Polsce Test Prenatalny Harmony mozesz zleci¢
w ogdlnopolskiej sieci laboratoriow medycznych DIAGNOSTYKA
www.diagnostyka.pl
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