Podrobny vysledok

Vysledok Panorama™ testu obsahuje detegované percento fetalnej frakcie DNA, individuélne riziko a pozitivnu prediktivnu
hodnotu daného vy3etrenia. StGastou vysledkovej spravy je odporudenie dalSieho postupu, pokial je nutné vysledok overit
niektorou z diagnostickych metod.

VYSLEDOK VYSETRENIA

Zaver Pohlavie plodu Fetalna frakcia DNA
VYSOKE RIZIKO pre trizémiu 21 Muzské 8,3 %
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Ide iba o vysledok skriningového vySetrenia. K potvrdeniu diagnézy je potrebnéd genetickd konzultécia nasledovana

invazivnym diagnostickym testom. Vysledné riziko Panorama™ testu odraza geneticku vybavu placenty. Placentarna DNA

nemusi byt vzdy zhodna s DNA plodu. Definitivne rozhodnutie o stave plodu neméze byt preto zaloZzené iba na vysledku
tohto testu.

Vysledky jednotlivych vySetreni
Testovana aberacia Vysledok Primarne riziko Panorama riziko : Pozitivna prediktivna hodnota
Trizémia 21 Vysoké riziko 1/152 > 99/100 L T21:91%
Trizémia 18 Nizke riziko 1/111 < 1/10000 © T18:93 %
Trizémia 13 Nizke riziko 1/357 < 1/10000 T13:38 %
Monozdémia X Nizke riziko 1/256 < 1/10000 MX : 50 %
Triploidia/Mizntce dvojca Nizke riziko ' Pozitivna prediktivna hodnota
p .. i (PPV) je pravdepodobnost,
22g11.2 dele¢ni syndrom  Nizke riziko 1/2000 1/13300 ! e diagnostické testy potvrdia
L . - - i ,vysokeé riziko* skriningového
1p36 delecny syndrdm Nizke riziko 1/5000 1/12400 | vySetrenia. PPV je vypoditana
Angelmanov syndrém Nizke riziko 1/12000 1/16600 ; na zkiade publikovanej Stdie
' zahrfiujucej 17 885 Zien. PPV
Prader-Willoho syndrom Nizke riziko 1/20000 1/57100 1 sa u Jednotiivjch vzoriek Ii§i v
! ZAvislosti i ho rizika.
Cri-du-chat syndrém Nizke riziko 1/10000 1/13800 | FAvslostiod prmameno izia

Byt ¢o najsporlahlivejSi znamena poskytovat vysledky, ktorym moézete doverovat.

Vo velmi malom percente pripadov je nutné opakovat odber krvi. Ide predovsetkym o tieto pripady:

¢ nizka fetalna frakcia DNA: tehotenstva s trizémiou 13 a 18, monozémiou X a triploidiou maternaineho pévodu mavajua

niz8iu fetdlnu frakciu ako euploidné tehotenstva. V tychto pripadoch sa CastejSie stretavame s nutnostou odberu novej vzorky krvi

¢ nedostatocné mnozstvo primarnej vzorky: k vySetreniu st potrebné 2 skimavky, kazdd s obsahom 10 ml materskej krvi

e vynimocne aj iné dévody

Jedina NIPT technoldgia, ktora dokaze rozlisit pévod volnej DNA

Panorama test je jediny neinvazivny skriningovy test, ktory je schopny rozlisit medzi
materskou a fetalnou DNA vdaka technol6gii zalozenej na SNP sekvenovani a Specialnom
algoritme hodnotenia vyvinutom firmou Natera.
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VSETKY INFORMACIE SU DOSTUPNE NA WEBE WWW.GYNEKOLOG.CZ/PANORAMA
V pripade urgentnej pomoci has kontaktujte na tel.: 000421 917 625 048, 00421 917 714 008

Cytopathos, spol. s.r.o. Kutuzovova 23, P. O. Box 108, 831 03 Bratislava 3, cytopathos@cytopathos.sk
Biopticka laborator s.r.o., Mikulasské nam., 326 00 Plzen, biopticka@biopticka.cz
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Neinvazivny prenatalny test Panorama“deteguje:

Aneuploidie

o Trizémie 13, 18, 21
e Trizémie pohlavnych chromozémov

Mikrodeleéné syndrémy Pohlavie plodu
eDiGeorgeov syndrém evolitelne
(delécia 22g11.2)
PO XXY, XYY) e Angelmanov syndrém
eMonozémia X (Turnerov syndrém) ePrader-Williho syndrém
e Triploidia eSyndrém Cri-du-chat
eSyndrom miznuceho dvojCata eSyndrém delécie 1p36
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Vitajte v buducnosti neinvazivneho prenatalneho testovania

NajpresnejsSie vysledky
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Jedine Panorama™test dokaze v priebehu vySetrenia rozliSit a porovnat volnt matersku a fetalnu DNA v krvi tehotnej Zeny a

vdakatomu poskytne Vam a Vasim buddcim mamickam potrebnéinformacie o genetickejvybave plodu. Vzhladom k Sirokému

panelu aneuploidii a mikrodele&nych syndrémov spolo&ne s unikatnou technolégiou poskytuje Panorama™test z daleka

najpresnejSie vysledky v porovnani s ostatnymi skriningovymi prenatalnymi metédami. Test je dostupny uz od dokonéeného
9. tyzdna tehotenstva.

Neinvazivne prenatalne testovanie (NIPT) ako skriningova metéda

Medzinarodné Studie ukazuju, Ze NIPT je adekvatnou skriningovou variantou aneuploidii pre vSetky tehotné zeny. Rovna-
ko ako biochemicky test je aj NIPT iba skriningovou metédou. VSetky pozitivne vysledky testov je potrebné verifikovat
niektorou z invazivnych metéd (@amniocentéza, CVS), eventualne vysetrenim dietata po pdrode.

Moznosti prenatalneho
testovania

Biochemicky
skrining

CVS/AMC

Vzhladom k takmer zhodnym hodnotam Specificity a senzitivity pre trizémie 13, 18, 21 a monozdémiu chromozému X ako

Vv nizkorizikovych, tak vo vysokorizikovych skupinach tehotnych, je mozné odporucit Panorama™ test vSetkym tehotnym

Zenam s vynimkou tych, ktoré maju primarne indikovany invazivny vykon, predovsetkym pre abnormalny ultrazvukovy
nalez plodu.

VALIDATION T21, T18, T13 AND MX* CLINIGAL OUTCOMES

T21, T18, T13 AND MX'
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e N Pre€¢o mame najnizsiu falosnu negativitu?
0,
6.0% 5.26% Nizka fetalna frakcia DNA
5.0% AZ 1/3 NIPT testov pracuje s fetalnou frakciou DNA
4.0% nizsou ako 8 %, Co je spojené s nizSou senzitivitou
e testu. Panorama™ test meria fetalnu frakciu DNA a
3.0% prispdsobuje algoritmus detekcie pripadnej nizse;
fetalnej frakcii, ¢im aj v tychto pripadoch zachovava
2.0% senzitivitu testu.
1.0% Triploidia:
0.0% Triploidia m&ze byt asociovana so zavaznou kompli-
F’an;r:rgam‘ (m\ufrenf:z;” ('\S/':;ifenrﬁ) F(':;fgg:)v kaciou v tehotenstve, ako je trofoblastova choroba.
Panorama™ je jediny NIPT test, ktory je triploidiu

*PPV - pozitivna prediktivna hodnota

Vzhladom k pozitivnej prediktivnej hodnote Panorama™ testu mézeme povedat, Ze 85 zo 100 Zien s vysledkom testu
,Vysoké riziko” bude mat plod postihnuty jednou zo Styroch vy3Sie uvedenych aneuploidii, a to bez ohladu na primarne
riziko. Vzdy je vS8ak potrebné dokladne zvézit indikaciu lekérom - Specialistom a tiez zohladnit prianie budidcej mamicky.

PPV*
SENSITIVITY SPECIFICITY (ANEUPLOIDY INCIDENGE)
98.0% 99.5% 82.9%
HIGH RISK (98/100) (389/391) (2,4%)
100% 100% 87.2%
L LOW RISK (5/5) (469/469) (1.0%) y

(S  schopny odhalit.

Zahifa trizémie 21, 18 a 13, a monozdmiu X.

Panorama" test ma pre najéastejSie aneuploidie tiez najnizsiu publikovanu faloSnu
pozitivitu — 0,3 % zo vSetkych metéd NIPT.

a 7\ Prec¢o mame najnizsiu falosSnu pozitivitu?
Syndrém miznuceho dvojc¢ata:
1.0% . Jedine Panorama™test dokéze identifikovat miznu-
. B ce dvojCa, ktoré byva priCinou faloSnej pozitivity vo
0.8% viac ako 15 % pripadov NIPT testov vykonavanych
0.6% metddou masivne paralelného sekvenovania.
0.4% Materska mozaika:
o Jedine Panorama™test dokaze odhalit materskd
0.2% . .. o . . .
mozaiku, ktora je priCinou az 8,6 % faloSne pozi-
0.0% 1 — tivnych vysledkov (testovanie pohlavnych chromo-
e e e zémov testom Verifi).
\_ J

'Obsahuje trizémie 21, 18, 13 a monozémiu X. Test Harmony (Ariosa)
nebol do grafu zahrnuty, pretoZe Udaje o monozémii X v literattre nie st
dostupné.

**Porreco et. al. AJOG 2014, 1,4 % vzoriek bolo odstranenych z dévodu abnormélneho karyotypu, ktory zahffial mozaicizmus, triploidie, nebalansované
prestavby s deléciami ¢i duplikaciami. Odstranenim tychto vzoriek potencialne doslo ku zniZeniu faloSnej pozitivity.

Panorama™ test vykazuje v kontrolovanych stidiach 100 % spolahlivost pri uréeni
pohlavia plodu. Ostatné testy maju chybovost okolo 1 %, ¢o éasto vedie k indikovaniu

invazivnych vykonov na verifikaciu pohlavia.
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pozn.: pohlavie uréené pritomnostou Y chromozému

Jedine¢na presnost detekcie trizémie 21 a pohlavia plodu vo validovanych studiach

SENSITIVITY Sequenom llumina Ariosa Natera

MaterniT21 Verifi Harmony Panorama ' "'°
FALSE POSITIVE RATE 18,19, 15 20, 14 21,22, 16, 23
Trisomy 21 99.1% >99.9% >99% >99.9% (83/83)
(Down Syndrome) 0.1% 0.2% <0.1% 0%
Trisomy 18 >99.9% 97.4% >98% 96.4% (27/28)
(Edwards Syndrome) 0.4% 0.4% <0.1% <0.1%
Trisomy 13 91.7% 87.5% 80% >99% (13/13)
(Patau Syndrome) 0.3% 0.1% <0.1% 0%
Monosomy X 94.4% 95.0% 91.5% 92.9% (13/14)
(Turner Syndrome) 0.6% 1.0% 0% <0.1%
Sex Chromosome
Trisomies 92.2% 67-100% 99% >99% (5/5)
Female 99.1% 97.6% 99% >99.9% (469/469)
0.5% 0.8% 0% 0%
Mal 99.4% 99.1% 100% >99.9% (533/533)
ae 0.9% 1.1% 1% 0%
\_ Triploidy Unable to detect Unable to detect Unable to detect >99% (8/8) )

* Do $tadie boli zaradené Styri zname pripady mozaicizmu: dva pripady monézomie X, jeden T13 a jeden T18. Obidva pripady monozémie X boli
primarne s vysokym rizikom, T18 s nizkym rizikom a u T13 nebolo riziko hodnotené. FaloSne pozitivne a faloSne negativne vysledky mézu byt
ovplyvnené viacerymi faktormi (matersky, fetalny alebo placentarny mozaicizmus a podobne).

Najvyssia presnost detekcie mikrodeleénych syndréomov vo validovanych stidiach

Microdeletion Syndromes (Partial and no results counted as negative)

sewsimTy
22q11.2 Deletion/DiGeorge 60-86% 87.5% (7/8) Not Offered 95.7% (45/47)
Angelman 60-86% 0% (0/1) Not Offered 95.5% (21/22)
Cri-du-chat 85-90% 100% (2/2) Not Offered >99% (24/24)

1p36 Deletion 60-86% N/A (0/0) Not Offered >99% (1/1)

\ Prader-Willi 60-86% 0% (0/1) Not Offered 93.8% (15/16)




