MaterniT™ GENOME test nabizi

vice informaci o chromozomech
vaseho miminka nez kterykoliv

jiny prenatalni krevni test.

O TESTU

MaterniT GENOME test byl vyvinut a testovan v Sequenom Laboratories v USA.
Testy nepodléhaji schvéleni americkym institutem Food and Drug Administration,
ale laboratofe spole¢nosti Sequenom jsou akreditovany CAP a certifikovany CLIA
certifikdtem v oblasti molekularni diagnostiky.

Jedné se o screeningovy test, presto jsou ale vysledky testu MaterniT GENOME
vysoce piesné. Nespravny vysledek napf. pfi uréeni pohlavi mdze nastat v pfipadé
placentérniho, materndlniho i fetdiniho mozaicismu, syndromu mizejiciho dvojcete,
transplantace orgdnu nebo z jinych pficin.

Testovani volné fetdini DNA nenahrazuje pfesné diagnostické metody jako je odbér
choriovych kik( (CVS) nebo odbér plodové vody (amniocentéza). Pozitivni vysledek
testu by mél byt konzultovan s oSetfujicim Iékafem, pfipadné by mél byt potvrzen
diagnostickou invazivni metodou. Negativni vysledek nebo vysledek s nizkym rizikem
nemusi znamenat téhotenstvi bez komplikaci.

MaterniT GENOME test nenf vhodny pro t&éhotenstvi se zvysenym rizikem defektl
neurdlnitrubice (NTD). Testovanim cfDNA (fetdinf DNA) pro chromozomalinf

a mikrodele¢ni abnormality (zahrnujici pohlavni chromozomy), miiZze dojit k odhalenf
genomovych abnormalit jak plodu tak matky. Tyto abnormality mohou, ale i nemusi byt
klinicky vyznamné.

V pfipadé pozitivniho anebo nereportovatelného vysledku se doporucuje provést
invazivni test (amniocentéza, CVS) a dalsi vySetfeni téhotné zeny. Pomoci téchto
vysetieni mize byt odhalena nékterd z chromozomalnich abnormalit u téhotné, kterd
souvisi s benignim nebo malignim nédlezem.

Testovani cfDNA nemusi pfesné identifikovat triploidii plodu, balancované ptestavby,
presné umisténi duplikaci a deleci. Pro tyto Gcely se vyuziva jiny typ prenataini
diagnostiky-CVS nebo amniocentéza. Vydani vysledku mize byt ovlivnéno BMI matky,
jeji véhou nebo nebo pokud mé systémovy lupus erytematodes (SLE). VSechny vyhody
a omezeni testu by mély byt konzultovény s kvalifikovanym Iékafem. Rozhodnuti o
téhotenstvi nesmi byt zalozeno pouze na vysledku tohoto testu.

Sequenom, MaterniT GENOME, MaterniT21 plus a Sequenom
Laboratories jsou ochranné zndmky spolec¢nosti Sequenom, Inc.
V$echny ostatni ochranné znamky jsou majetkem jinych viastnikds
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Jediny prenatalni krevni test, ktery analyzuje
v§echny chromozomy vaseho miminka
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VYSSI UROVEN NEINVAZIVNIHO
PRENATALNIHO TESTOVANI

Dlouhou dobu existoval pouze jediny zplsob, jak se dozvédét

o chromozomech miminka béhem téhotenstvi a to diky invazivnim
technikam. Pfi amniocentéze se odebira vzorek plodoveé vody,

pfi CVS maly vzorek placenty (choriovych kik(). Tato testovani
poskytuji velké mnozstvi informaci, ale zaroven pfi jejich provedeni
hrozi malé riziko potratu.

V soucasnosti je MaterniT GENOME test jedinym krevnim
prenataini testem, ktery analyzuje vSechny chromozomy vaseho
miminka a dokaze zjistit chybéjici ¢i prfebyvajici ¢asti chromo-
zomU nebo jiné chromozomalni zmény. Mnoho ze zjisténych
chromozomalnich abnormalit mize mit zavazny dopad na zdravi
miminka. Test MaterniT GENOME je mozné provést jiz od 10. tydne
tehotenstvi a pomoci neho zjistit kompletni informace o genetické
vybavé vaseho détatka bez rizika potratu spojeného s invazivnimi
technikami.

JE TEST URCEN PRAVE PRO ME?

MaterniT GENOME test byl vyvinut na zékladé nejnovejsich
védeckych poznatk(. Analyzuje kazdy chromozom v genomu

tj. kompletni sadu chromozom( vaseho miminka. OSetfujici I€kar
s vami mlize prodiskutovat vyhody testu pokud:

- Méte obavy z chromozomadlnich abnormalit u plodu béhem
vaseho téhotenstvi

- Vam byly zjistény ultrazvukové abnormality
pfi vysetfeni plodu

- Byl vas vysledek biochemického
screeningu pozitivni

« Vy, vas partner nebo dité
z predchoziho téhotenstvi jsou
nositeli chromozomaini abnormality

. Jste dostala neprlikazné vysledky
z jiného screeningového prenatéiniho
DNA testu

« Se chcete dozvédét co mozné nejvétsi
mnozstvi informaci o chromozomainf
vybavé vaseho miminka bez rizika potratu
spojeného s invazivnimi procedurami

MATERNIT GENOME TEST

MaterniT GENOME test analyzuje vSechny chromozomy
a poskytuje nejvice informaci ze vSech nabizenych neinvazivnich

prenatélnich test(.
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JINE NEINVAZIVNI TESTY

Vétsina dalsich prenatalnich testl analyzuje jen nékolik chromozomu
a zaméfuje se pouze na nejzédkladnéjsi genetickou informaci.

CO SE DOZVIM Z VYSLEDKU?

MaterniT GENOME test identifikuje nejcasteji se vyskytujici abnor-
mality chromozom( jako trizomie 21 (DownUyv syndrom), trizomie 18
nebo trizomie 13. Detekovany mohou byt chybéjici nebo preby-
vajici ¢asti dalsich chromozomi. Nékteré z téchto malych zmén
mohou mit souvislost s onemocnénimi jako napf. DiGeorgetiv nebo
Wolf-Hirschhornliv syndrom, které jsou zpravidla diagnostikovany
az po narozeni. Dozvédét se takovouto informaci prostrednictvim
tohoto testu jesté pred narozenim détatka, mlize zajistit odpovidajici
a potrebnou péci.

MaterniT GENOME test nabizi testovani téchto chromozomalnich stavd:

Trizomie-jedna kopie chromozomu je pfitomna
navic (3 misto 2)
Monozomie-1kopie chromozomu je chybéjici

Trizomie
a monozomie

Abnormality
pohlavnich Chybéjici nebo prebyvajici chromozom X, Y
chromozom

Pohlavi Plod muzského nebo zenského pohlavi

Céste¢nd
chromozomalni
abnormalita

Velmi mala ¢ast chromozomu
je v nadbytku nebo chybf

A mnoho dal$ich chromozomdlnich abnormalit napfi¢ celou genetickou vybavou

JAKYM ZPUSOBEM JSOU VYDAVANY VYSLEDKY?

Vysledky obdrzite do 5 dni od doruceni vzorku do laboratore
v USA. Vysledky jsou vydavany v jednoduché formé - pozitivni nebo
negativni

Pozitivni vysledek znamena, ze byla zjiSténa chromozomalini
abnormalita. V pfipadé jakéhokoliv pozitivhiho nélezu je
doporucovana konzultace s oSetfujicim Iékafem, ktery by mél
navrhnout dalsi odpovidajici postup. K lepsimu pochopeni
abnormaliniho nélezu, vysledkovéa zprava obsahuje obrdzek

s vyznacenou chromozomalni zmeénou.

Negativni vysledek znamen4, ze nebyla detekovana zadna
chromozomalni zména. Je vSak dllezité si uvédomit, ze
negativni vysledek nemusi znamenat téhotenstvi bez
komplikaci, protoze test nemusi postihnout vSechny existujici
abnormality.
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V urcitych pfipadech se u nékterého z analyzovanych chromozomd
mUze objevit komentar ,neinformativni vysledek.“ Tento komentar
nemusi nutné znamenat problém u vaseho téhotenstvi. Tato
informace pouze poukazuje na malé mnozstvi fetdlni DNA, které

je potfebné pro vyhodnoceni testu. V téchto pfipadech mize byt
provedeno opétovné testovani nebo zvolen jiny alternativni postup.

Ne u vSech chromozomalnich zmeén jsou znamy jejich klinické
ptiznaky. V nékterych pfipadech se mize stat, ze vysledky

mohou naznac¢ovat zmény chromozom z placenty a nikoliv

u plodu. OSetfujici 1ékar Vam vysvétli vysledky vaseho testu

a mUze doporucit dalsi testovani, kterym mize byt aminocentéza
nebo odbér choriovych kikd, k potvrzeni bud' pozitivhiho nebo
negativniho vysledku testu. V rdmci genetické konzultace Vam
budou vysvétleny mozné souvislosti s vysledkem testu a miizete se
tak Iépe rozhodnout o dal$im pribéhu vaseho téhotenstvi.

JAKE JSOU DALSI OKOLNOSTI U TOHOTO TYPU
TESTOVANI, KTERE BYCH MELA ZVAZIT?

MaterniT GENOME test je unikatni mnozstvim informaci, které
poskytuje. Z&dny jiny neinvazivni test neumozfuje analyzu véech
chromozomd miminka.

Laboratore Sequenom maji dlouholeté zkusenosti v testovani
chromozomalnich abnormalit plodu z krve matky. S volbou
vhodného prenatalniho testu Vam mlize pomoci osetrujici I€kar.
Kromé testu MaterniT™ GENOME Vam mUize nabidnout i jiné
prenataini neinvazivni testy-MaterniT21 PLUS® nebo VisibiliT™.




