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Badanie wykonywane w Polsce
w laboratorium Genomed S.A., najbardziej
rekomendowanym, prywatnym centrum
diagnostycznym w Polsce

Najwieksze mozliwosci i zakres
czynig badanie NIFTY™
najbardziej konkurencyjnym na rynku

Jedyne badanie NIPT, ktére oferuje mozliwos¢
wykrycia delecji i aneuploidii chromosoméw
ptci bez dodatkowych kosztéw

Najbardziej wiarygodne badanie NIPT
na rynku dla identyfikacji trisomii 21, 18 13

Opublikowane badania
dla 147 000 ciezarnych, ponad 600 000 testéw
NIFTY™ przeprowadzonych na $wiecie

Posiada europejski certyfikat EC Certificate
- Full Quality Assurance, potwierdzajacy
spetnienie wymagan dyrektywy 98/79/EC,
dotyczacej wyrobéw medycznych,
uzywanych do diagnostyki in vitro
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W Wprowadzenie do testu NIFTY™

W ciggu ostatniej dekady rozwdj genetyki oraz olbrzymi postep technologiczny w badaniach genetycznych zmienity
nasza zdolno$¢ rozumienia chordb, ich diagnozowania oraz stosowania najskuteczniejszego sposobu leczenia. Postep
ten nastapit rowniez w dziedzinie badan prenatalnych i doprowadzit do powstania nowego, nieinwazyjnego gene-
tycznego testu prenatalnego NIFTY™ (opartego na analizie wolnego DNA), ktéry bardzo dokfadnie okresla ryzyko
wystapienia aneuploidii u ptodu.

Test NIFTY™ (Nieinwazyjny Genetyczny Test Prenatalny w Kierunku Trisomii Ptodu) jako pierwszy sposrod nieinwa-
zyjnych testow prenatalnych, wkroczyt w faze badan klinicznych w 2010 roku, a w 2013 roku wprowadzony zostat na
rynek europejski. NIFTY™ okresla ryzyko wystapienia najczesciej wystepujacych trisomii, a takze ustala genetyczna
ptec dziecka, wykrywa aneuploidie chromosomdw ptci i delecje chromosomowe. NIFTY™ okresla ryzyko wystapienia
aneuploidii znacznie doktadniej niz tradycyjne badania przesiewowe, a to pozwala zminimalizowac liczbe pacjentek
niepotrzebnie narazonych na badania inwazyjne i zmniejsza ryzyko zwigzanych z nimi poronien.

Do potowy 2015 roku wykonano ponad 600 000 testéw NIFTY na swiecie. NIFTY™ zostat stworzony przez BGI Diagno-
stics, firme nalezaca do BGI, najwiekszego na swiecie instytutu genomiki. W Polsce NIFTY™ wykonywane jest przez
Genomed S.A. we wiasnym, wysokoprzepustowym laboratorium o najwyzszej klasie czystosci.

Na poczatku 2015 r. opublikowano w “New England Journal of Medicine” wyniki badania oceniajacego skutecznos¢
testu NIFTY przeprowadzonego na grupie 147 000 ciezarnych. To najwieksze jak do tej pory badanie wsréd testow
typu NIPT.
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na $wiecie testow NIFTY™

przekroczyta 600 000

Liczba przeprowadzonych
na $wiecie testow NIFTY™
przekroczyta 300 000

Liczba przeprowadzonych
na $wiecie testow NIFTY™
przekroczyta 10 000 H
Test NIFTY uzyskat europejski certyfikat EC Certificate - Full Quality
Assurance, potwierdzajacy spetnienie wymagan dyrektywy 98/79/EC,
dotyczacej wyrobow medycznych, uzywanych do diagnostyki in vitro.
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W Dlaczego NIFTY™ (nieinwazyjne prenatalne
badanie genetyczne - NIPT)?

Obecnie istnieje wiele mozliwosci przeprowadzenia badan prenatalnych. Jednak w poréwnaniu z nie-
inwazyjnym prenatalnym badaniem genetycznym (ang. Non Invasive Prenatal Test, NIPT), tradycyjne
metody przesiewowe charakteryzuja sie niska czutoscia i duzym odsetkiem wynikéw fatszywie pozytyw-
nych. Metody inwazyjne, takie jak amniopunkcja lub biopsja kosmowki (trofoblastu) (CVS), sg wiarygod-
ne, ale niosg ze sobg 0,5-2% ryzyko poronienia.

Badanie NIFTY™ w poréwnaniu z tradycyjnymi
badaniami przesiewowymi

Poréwnanie poziomu wykrywalnosci
N l FTS? dostepny od 10 tygodnia ciazy >99%

Test zintegrowany dostepny od 15 tygodnia <96%

Badania biochemiczne

1 ll trymestr dostepne od 15 tygodnia <88%

Badania biochemiczne

i [
Il trymestr dostepne od 15 tygodnia ~ <81%

USG | trymestr (pomiar NT) dostepne od 11 tygodnia  <80%

Poréwnanie wystepowania wynikéw fatszywie pozytywnych

NIFTY | »
Test zintegrowany ‘ <4%
Bgdania biochemiczne ‘ <7%
Il trymestr 1
Badania biochemiczne 7‘ <10%
Il trymestr i 3
USG | trymestr (pomiar NT) | <9%

NIFTY™ jest najbardziej wiarygodnym, najczesciej wykonywanym na $wiecie nieinwazyjnym gene-
tycznym testem prenatalnym.
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W Nieprawidtowosci genetyczne badane w NIFTY™

Podstawowy zakres testu

l Wykrywane trisomie

l Q zespot Downa (trisomia 21)
l Q zespot Edwardsa (trisomia 18)

l () zesp6t Patau (trisomia 13)

l Zaburzenia liczby chromosomoéw pici

l c zespot Turnera (monosomia X)

l @ zespotKlinefeltera (XXY)

R
| @ xvy
l Rozpoznawanie pici

@ meska/zenska
Rozszerzony zakres testu*

(w cenie badania)

Wykrywane trisomie

l Q trisomia 9

| ° trisomia 16
‘ ° trisomia 22

| Zespoly delecyjne

l O zespdt, Cri-du-chat” - kociego krzyku (5p)

|
:
%
|
|Q 1p36 j
|
|
|
|
|
|

| Q zespdt Pradera-Williego/Angelmana (15911.2)
| @ zespotJacobsena (11423)

| O zespot DiGeorge'a 2 (10p14-p13)
| @ zespotVan der Woude (1932.2)
| @ 16p122p112

| @ 29331

Test dostepny jest takze w przypadku

| @ Ciazy blizniaczej (tylko na obecnosc trisomii)

‘ @ Ciazy po zaptodnieniu in vitro

Standardowy czas oczekiwania na wynik to 9 dni
roboczych.
Mozliwy do przeprowadzenia juz od 10. tygodnia
ciazy.
* ze wzgledu na matg liczbe przypadkéw badania w trakcie walidacji;
informacja na wyniku umieszczana za zgoda pacjentki

|
|
| @ Ciazy u biorczyni komorki jajowej b
|
i

O 3 . wwwanifty.pl



W Nieprawidtowosci genetyczne badane w NIFTY™

Trisomie

Trisomia to rodzaj aberracji chromosomowej, polegajacej na obecnosci dodatkowego (trzeciego) chro-
mosomu w danej parze chromosomédw homologicznych. Trisomie chromosoméw 21 (zespét Downa),
18 (zespot Edwardsa), 13 (zespét Patau) sa najczedciej wystepujacymi zespotami wad wrodzonych, wy-
wotanymi przez obecno$¢ dodatkowych kopii chromosoméw. Odpowiadajg one za wystapienie cech
dysmorfii, wad wrodzonych i réznego stopnia niepetnosprawnosci intelektualnej dziecka.

Trisomie chromosomdéw 9, 16 i 22 powoduja ciezkie wady rozwojowe ptodu, prowadzace w wiekszosci
przypadkéw do poronien w | trymestrze ciazy.

Zespoty delecyjne

Sa to zespoty cech klinicznych, zwigzane z ubytkiem (delecja) fragmentu chromosomu. Lokalizacja i roz-
miar delecji warunkuje wystepowanie i nasilenie réznych objawdw klinicznych, zwigzanych z brakiem
(delecjq) fragmentu chromosomu.

Lokalizacja i rozmiar delecji determinujg rodzaj i stopien nasilenia objawéw klinicznych. U chorych z de-
lecjami moga wystepowac liczne nieprawidtowosci, m.in. op6zniony rozwoj psychoruchowy, niepetno-
sprawnos¢ intelektualna, problemy z zachowaniem, nietypowy wyglad (dysmorfia), zaburzenia napiecia
miesniowego (wiotkos¢ lub spastycznos¢), zaburzenia wzrastania, odzywiania, padaczka.

5p / Zespot Cri-du-Chat - kociego krzyku:

Delecja czesci krétkiego ramienia chromosomu 5; charakterystycznymi objawami sg: maty rozmiar gtowy,
niska waga urodzeniowa, obnizone napiecie migsni (hipotonia), opéznienie rozwoju oraz umiarkowana
lub gteboka niepetnosprawnos¢ intelektualna. Czeste sa takze problemy z ssaniem i oddychaniem.

1p36:

Delecja czesci krotkiego ramienia chromosomu 1; typowymi objawami sa: hipotonia, wrodzone wady
serca i innych organdw, uposledzenie stuchu. W wiekszosci przypadkow wystepuje opdznienie rozwoju
oraz rézny stopieri niepetnosprawnosci intelektualnej.

2933.1:

Delecja fragmentu dtugiego ramienia chromosomu 2; charakterystycznymi objawami sa: opdzniony
wzrost, behawioralne problemy rozwojowe. Czesto wystepuja problemy ze ssaniem, ze snem, hipotonia,
czasem rozszczep podniebienia.

Zespot DiGeorge'a 2:

Delecja fragmentu krétkiego ramienia chromosomu 10; wiele problemdw klinicznych, objawy zblizone
do klasycznego zespotu DiGeorge’a, w tym wady serca, niedoczynnos¢ przytarczyc, niedobdr odporno-
$ci (niedobor limfocytow T), oraz dysmorfia twarzy.

16p12.2-p11.2:

Delecja krétkiego ramienia chromosomu 16; czesta: dysmorfia ryséw twarzy, problemy z karmieniem,
nawracajace infekcje uszu, opdznienie rozwoju i zaburzenia funkgji poznawczych. Moga wystepowac
wady serca i niski wzrost.

Zespot Jacobsena:

Delecja koncowego fragmentu dtugiego ramienia chromosomu 11; typowe cechy: opdznienie wzrostu,
problemy psychomotoryczne, dysmorfia twarzy i korczyn.

_
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W Nieprawidtowosci genetyczne badane w NIFTY™

Zespot Van der Woude:
Mutacja w genie IRF6 lub delecja fragmentu dtugiego ramienia chromosomu 1; zmienne objawy klinicz-
ne, czeste dofki lub torbiele $luzowe dolnej wargi oraz rozszczep wargi i podniebienia.

Zespot Pradera-Williego/Angelmana:

Brak ekspresji gendw z fragmentu dtugiego ramienia chromosomu 15, pochodzacego od ojca, w ok. 70%
przypadkéw spowodowany delecja tego fragmentu (Prader-Willi) lub delecja fragmentu dtugiego ra-
mienia chromosomu 15, pochodzacego od matki (Angelman); zblizone cechy kliniczne: hipotonia, opéz-
niony rozwdj psychoruchowy, nieprawidtowa artykulacja mowy oraz niepetnosprawnos¢ intelektualna
(zazwyczaj lekkiego stopnia).

Aneuploidia chromosoméw pitci

Aneuploidia chromosoméw pfci dotyczy wystepowania niewtasciwej liczby (wigkszej lub mniejszej)
chromosomdw pici X lub Y. Wiekszos¢ typéw aneuploidii chromosoméw pici ma przebieg tagodny,
bez zaburzen rozwoju intelektualnego, konsekwencja niektérych moze by¢ nieptodnos¢ czy problemy
w nauce.

Czestos¢ populacyjna nieprawidtowosci

genetycznych wykrywanych w NIFTY™

Czestos¢ wystepowania
na 100 000 urodzen
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W Opinie profesjonalistow na temat NIPT

Miedzynarodowe Towarzystwo Diagnostyki Prenatalnej
(ISPD) uwaza, ze nieinwazyjne prenatalne badania gene-
tyczne sa pomocne, przy zachowaniu zasad poradnictwa
genetycznego, jako badania przesiewowe u kobiet, dla
ktérych wystepuje wysokie ryzyko ciazy z trisomia 21.
Nieprawidtowy wynik testu powinien zostac potwierdzo-
ny przy zastosowaniu metody inwazyjnej.

Amerykanskie Stowarzyszenie Doradcow Genetycznych
(NSGC) wspiera metode NIPT jako alternatywe dla pa-
cjentek, ktérych ciaza jest obarczona podwyzszonym ry-
zykiem nieprawidtowosci chromosomowych. Pacjentki,

dla ktérych wyniki testu NIPT sg nieprawidtowe lub ktére
maja inne czynniki ryzyka wskazujace na nieprawidtowo-
$ci chromosomowe u ptodu, powinny otrzymac porade
genetyczng oraz mozliwos¢ przeprowadzenia standardo-
wych (inwazyjnych) badan diagnostycznych.

Wprowadzenie metody masywnego réwnolegtego sekwen-
¢jonowania umozliwito zastosowanie nieinwazyjnych te-
stow w praktyce klinicznej, a prowadzone w ostatnich latach
liczne badania dowiodly skutecznosci metody w diagnosty-
ce prenatalnej trzech najczesciej wystepujqcych trisomii.
Ginekol Pol 2013, 84,714-719.
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W Badania naukowe a metoda NIFTY™

Czasteczki wolnego, pozakomdrkowego DNA (cfDNA) to mate fragmenty DNA, ktdre kraza we krwi. Pod-
czas cigzy fragmenty DNA pochodzace zaréwno od matki, jak i od ptodu sg obecne w krwiobiegu ciezar-
nej. Wolny pozakomdrkowy DNA ptodu (cffDNA) jest obecny tylko jako mniejszosciowa frakcja w osoczu
matki, co stanowi wyzwanie techniczne dla niekt6rych metod NIPT.

[ ]
tozysko g

Naczynie
krwionoéne
matki

(]
Wolny DNA matki & Wolny DNA ptodu [ )

Jak dziata NIFTY™?

Test NIFTY wymaga pobrania od ciezarnej niewielkiej objetosci krwi (10ml), w ktérej analizowany jest
cffDNA w celu okreslenia nieprawidtowosci chromosomowych. Jesli wystepuje aneuploidia, podczas
badania zostanie wykryte niezréwnowazenie genomu ptodu, wynikajace z nadmiaru lub niedoboru
chromosoméw.

NIFTY skutecznie rozwiagzuje problem pomiaru niewielkich réznic w stezeniu chromosomowego DNA
poprzez wykorzystanie wielkoskalowej technologii sekwencjonowania. To znaczy, ze podczas badania
sekwencjonowane sg miliony fragmentéw DNA matki i ptodu. Przy uzyciu techniki sekwencjonowa-
nia genomowego oraz czterech réznych, wiasnych algorytméw analizy bioinformatycznej, NIFTY™ jest
w stanie przeanalizowac dane z catego genomu i poréwnujac wyniki pomiaru dla chromosoméw refe-
rencyjnych, wykry¢ obecnos¢ nieprawidtowosci genetycznych.

W przeciwienstwie do metod sekwencjonowania stosowanych w innych testach NIPT, metodologia
NIFTY™ pozwala na uzyskanie bardzo doktadnych wynikéw, niezaleznie od objawdw klinicznych pa-
cjenta dla szerokiego zakresu nieprawidtowosci: trisomii, aneuploidii chromosoméw pici i zespotow
delecyjnych.

~
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Wymagania dotyczace probki

Rodzaj probki Objetos¢ Przesytka

10 ml Bezposrednio po Przechowywanie

w probéwce pobraniu delikatnie = itransport: pionowo
Krew matki Streck BTC zamiesza¢ w temp. 635 C,
proboéwke z krwia, dostarczenie do

obracajac 10 razy laboratorium w ciagu

3 dni (72 godziny)

Przebieg badania

Jednostka kierujaca

Konsultacia '\ Formularz B oo Konsultacja
przed zamowienia okrr;riue wyniku
badaniem  ©  izgody badania

Badanie Analiza Wydanie

laboratoryjne danych wyniku

Laboratorium Genomed
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W Wskazania do badania

Aby przeprowadzi¢ badanie NIFTY™, ciezarna powinna otrzymac wyczerpujace informacje dotyczace
nieinwazyjnego genetycznego badania prenatalnego oraz odbyc¢ konsultacje ze specjalistg genetyki lub
ginekologii i potoznictwa. Test NIFTY™ jest dostepny od 10. tygodnia ciazy.

NIFTY™ jest wiasciwym wyborem w nastepujacych sytuacjach:

Wiek ciezarnej
powyzej 35 lat Cigza po zaptodnieniu
in vitro lub u biorcy
komorki jajowej

Podejrzenie wystapienia trisomii
21,18 lub 13 w zwigzku

z nieprawidfowymi wynikami USG
ptodu lub testéw biochemicznych

Przeciwwskazania do inwazyjnej
diagnostyki prenatalnej,

np. tozysko przodujace,
zwiekszone ryzyko poronienia,
infekcja wirusem zapalenia
watroby typu B

Urodzenie z poprzedniej
cigzy dziecka z petna trisomia
chromosomu 21, 18 lub 13

Obecnos¢ u rodzica

Niepokéi rodzicéw pomimo zréwnowazonej translokacji
ra\E)vi dl on chw niiéw robertsonowskiej, zwiekszajacej

fut now c% ba d:h ryzyko wystapienia u ptodu

prz);siew}:)wych trisomii 21 lub 13

Nalezy kazdorazowo konsultowac z laboratorium mozliwos¢ wykonania NIFTY™, jezeli:

- u ciezarnej wystepuje aneuploidia, translokacja, delecja lub mikroduplikacja chromosomowa, takze
w formie mozaicyzmu,

- ciezarna jest po przeszczepie narzadu/szpiku,

- ciezarna zostata poddana terapii komérkami macierzystymi,

- W ciggu ostatnich 12 miesiecy ciezarna zostata poddana transfuzji krwi.

- w wywiadzie obumarcie ptodu(éw) w aktualnej ciazy

_
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W Walidacja kliniczna

Walidacja testu NIFTY™

tacznie 3 464 probki krwi

261 probek krwi ’ Wynilfbadania T o )
_ claze z potwierdzona 3203 probki krwi kariotypu. ) Zaslepienie wynikdw badania
trisomi, w tym: — ciaze z prawidtowym :

188-T21 kariotypem ptodu R A —_—
63-T18 ' ' ' )
10-T13 e ‘ Wynik testu NIFTY™ |._. .y, ’Poréwnanie wynikéw‘

—

‘ Nieprawidtowy wynik NIFTY™ ‘ 189 ‘ l

‘ Nieprawidtowy kariotyp ’ 188 ‘ 63 ‘ 10 ’

| CautoseniFTY™ | 00% | 100% | 100% |

| swososcETY™ | %,97% | 997% | 100% |

| dOgéziili(C\rA]/ymkow fatszywie I 0,03% ‘ 0,03% ‘ 0,0% I

‘ Wspétczynnik predykcji dodatniej ’ 99,49% ‘ 99,44% ‘ 100% l

Wyniki walidacyjne testu NIFT

Podsumowanie 99,17% 98,24% 100%

taczna liczba prébek

147 314
Liczba probek
...... aAR SRR R AR RBe ER AR ARY nlespelnlajqcych kryterium Usredniony
jakosci - 211 odsetek
taczna liczba probek, dla ktérych Btk el = 15 N7 wynikéw fatszywie
uzyskano wynik o pozytywnych
THBEE Liczba prébek E <0,05%
[P 2 nicznanym przebiegiem N
ciazy (Y

34289

taczna liczba prébek ze znanym
przebiegiem cigzy
112 669

Badanie kariotypu lub konsultacja

Pozytywne wyniki Negatywne wyniki

testu NIFTY™ testu NIFTY™
1066 111 603

Zespot Zespot Zespot
Downa Edwardsa Pattau

A
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W NIFTY™ a inne testy NIPT

NIFTY test Harmony test IONA test
(Genomed/BGl) (Ariosa Diagnostics) (Medgenetix/Premaitha)
eknpbe Brak danych i centralnego

wykonuiacych test w Polsce >200 rejestru osrodkow >70
ykonujacy wykonujacych test
Tylko ttumaczenie
p R ) zawartosci raportu.

Wynik badania w jezyku polskim TAK Oryainaty nikU Y jeyRu TAK

angielskim
Wynik podpisany przez polskiego diagnoste TAK NIE TAK
Miejsce wykonania Polska USA Polska

sekwencjonowanie nowej

generadji (ang. Next Brak publikacji naukowych

Aktualnie mikromacierz

Technologia Generation Sequencing, DNA potwierdzajqcych rodgaj
NGS), losowe fragmenty ze przeprowadzanej analizy
wszystkich chromosoméw

Zakres testu mﬁzzggmcwhad g ﬁz’(gg‘;;r:d 3 zespoty wad wrodzonych

Dostepny od 10tc 10tc 10tc

Cigza blizniacza TAK TAK NIE

Aneuploidia chromosomoéw ptci TAK TAK NIE

Informacja o pici ptodu TAK TAK TAK

Zespoly delecji/duplikacji TAK TAK NIE

Triploidia NIE NIE NIE

Biorczyni komorki jajowej TAK TAK NIE

Objeto$¢ probki 10 ml 2x10 ml 10 ml

Czas otrzymania wyniku (dni robocze) 7-9 dni 9-11 dni 10 dni

Raport o % cffDNA (prog czutosci) NIE (3.5%) TAK (4%) NIE

Posiadane certyfikaty CEIVD CLIA Accreditation CEIVD

Publikacje naukowe na temat skutecznosci NIE (dostepne publikacji  Brak publikacji naukowych

metody na populacjach wiekszych niz TAK naukowe na mniejszych  potwierdzajacych walidacje

100 000 pacjentek grupach pacjentek) testu

Liczba przeprowadzonych testow >600 000 >400 000 >402 (deklaracja producenta)

t‘;;ig'e‘fsc e B e 112669* 15841% Brak publikacji

Czutos¢ T21 (liczba przypadkéw) 99,17% (726) 100,00%(38) Brak publikacji

Czuto$c T18 (liczba przypadkow) 98,24% (170) 90,00%(10) Brak publikacji

Czutos¢ T13 (liczba przypadkow) 100% (22) 100,00%(2) Brak publikacji

Swoisto$¢ T21 99,95% >99,9% Brak publikacji

Swoisto$¢ T18 99,95% >99,9% Brak publikacji

Swoisto$¢ T13 99,96% >99,9% Brak publikacji

Dokfadnos$¢ oznaczenia pici 98,00% 99,00% nie dotyczy

Wartos¢ predykcyjna dodatnia (Positive

predictive value - PPV) usredniona dla 721, 87% 81% Brak publikacji

T18iT13

Odsetek wynikow fatszywie pozytywnych 0,14% 0,09% Brak publikacji

Odsetek wynikow fatszywie negatywnych <0.01% <0.1% Brak publikacji

Koniecznos¢ powtérnego pobrania krwi 2,2% 3’“:’;/‘)021?::?‘;2?‘3 Brak publikacji

Brak wyniku 0,07% 3,0% 1.2% (deklaracja producenta)

* Ultrasound Obstet Gynecol 2015; 45: 530-538
**N Engl J Med 2015; 372:1589-1597, dane uzyskane metodq NGS

NIFTY™ nie jest jedynym dostepnym nieinwazyjnym genetycznym badaniem prenatalnym. W tabeli zawarto charakterystyke dostepnych na polskim rynku
produktéw NIPT, na podstawie publikacji i danych, podanych przez ich producentéw. NIFTY™ wyréznia sie dbatoécia o najwyzsza jakos¢ i doktadnos¢ badania
oraz najnizszym odsetkiem braku mozliwosci wydania wyniku.

~
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W Opisy przypadkow

44-letnia ciezarna (w trzeciej cigzy, dwa porody) przeszta rutynowe badanie przesiewowe
USG | trymestru, w wyniku ktérego ryzyko wystapienia trisomii 21 okreslono na poziomie
1/153 (ryzyko wysokie, obnizone w stosunku do podstawowego). Kobieta w 23tc wykona-

ta badanie NIFTY™, ktérego wynik wykazat, ze ryzyko wystapienia trisomii 21 u ptodu jest
bardzo wysokie (wynik ponizej). Obecnos¢ trzeciego chromosomu 21 zostata potwierdzona
badaniem kariotypu po kordocentezie.

eGEﬁOmEd =G DX N|FTW

Nieinwazyjne prenatalne badanie genetyczne - wynik analizy cffDNA

Dane pacjentki

Imig i isko pacjentki: Data pobrania:16-01-2015
PESEL:XXXXXXXXXXX Data otrzymania materiatu: 16-01-2015
Kod probki:15B67xxxxx Wiek cigzy w dniu pobrania: 23tc+1d
Rodzaj badania:NIFTY Placdwka kierujgca:Genomed SA

Wynik:nieprawidlowy - wysokie ryzyko trisomii 21
Ryzyko trisomii 21: 1/1,01

Ryzyko trisomiil8: 1/247362

Ryzyko trisomii13: 1/ 234868339

Liczba chromosoméw pici: prawidtowa Pte¢ ptodu:zerska

Zespot delecyjnySp, 1p36, 2g33.1: nie stwierdzono

Interpretacja:

Stwierdzono wysokie ryzyko trisomii chromosomu 21, co wskazuje na mozliwo$¢ wystepowania u ptodu zespotu
Downa.

PPV (dodatnia wartos¢ predykcyjna) badania NIFTY dla T21 wynosi 92%*.
Konieczna jest wizyta w Poradni Genetycznej.

Rekomendowane jest wykonanie inwazyjnego badania diagnostycznego w celu weryfikacji wyniku, lub wykonanie
badania kariotypu postnatalnie.

Uwagi: (*) - PPV okresla, z jakim prawdopodobieristwem u plodu wystepuje wada, ktérej wysokie ryzyko zostato wykazane w badaniu;
wysokie ryzyko” wystepuje dla wspétczynnika ryzyka >1/20
Data: 28-01-2015 Zatwierdzit

4 O 1 med, Monika bugkowika
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INFORMACIE OGOLNE: Badanie genetyczne w kierunku ryzyka trisomii 21, 18 i 13 chromosomu, delecji Sp, 1p36 i 2q33.1 oraz
ieprawi Sci w zakresie d 6w pici wykonano z wolnego DNA plodu (cffDNA) pozyskanego z krwi cigzarnej, z
testu NIFTY w ium Genomed. Nie mozna wykluczy¢ obecnoéci u ptodu aberracji chromosomowych innych niz

badane.

NIFTY jest bardzo dokladnym testem szacowania ryzyka, ale NIE jest badaniem diagnostycznym. Czutosé badania: T21-99,17%, T18-98,24%,
T13-100%, §¢2 99,95% . Dy i plci 98%. Nie mozna zapewni¢ wiarygodnosci wyniku, jeli u ciezarnej zostata
wykonana transfuzja krwi (w ciagu ostatnich 12 miesiecy), narzadu, lub terapia z jem komorek
macierzystych. Wiarygodnosc wyniku obnizaja takze aberracja chromosomowa u cigzarnej oraz mozaicyzm chromosomowy fozyska.

NZOZ Genomed -badanie genetycznych predyspozycji do chordb dziedzicznych i nowotworéw. Poradnia genetyczna.
Warszawa, ul. Ponczowa 12, tel. 644 60 19, www.genomed.pl

N
@/ Obstuga klienta: nifty@genomed.pl, +48 22 6446019 www.nifty.pl 1 2.



38-letnia ciezarna (pierwsza cigza) przeszta rutynowe badania przesiewowe (USG i bioche-
miczne), w wyniku ktérych ryzyko wystapienia trisomii 21 okreslono na poziomie 1/8 (bardzo

wysokie ryzyko), a trisomii 13 na 1/364 (wysokie ryzyko). Kobieta wykonata w 16tc badanie
NIFTY™, ktérego wynik wykazat, ze ryzyko wystapienia u ptodu kazdej z badanych trisomii
jest niskie (wynik ponizej). Kobieta urodzita zdrowe dziecko.

eGEﬁOmEd =G DX N|FTW

Nieinwazyjne prenatalne badanie genetyczne - wynik analizy cffDNA

Dane pacjentki

Imig i isko pacjentki: Data pobrania:09-06-2014
PESEL:XXXXXXXXXXX Data otrzymania materiatu: 09-06-2014
Kod prébki:14B67xxxxx Wiek cigzy w dniu pobrania: 15tc+5d
Rodzaj badania:NIFTY Placdwka kierujgca:Genomed SA
Wynik:prawidlowy

Ryzyko trisomii 21: 1/1093602295

Ryzyko trisomii18: 1/6129911208

Ryzyko trisomiil3: 1/3760685046

Liczba chromosomdéw pfci: prawidtowa Pte¢ ptodu: meska
Zespot delecyjnySp, 1p36, 233.1: nie stwierdzono

Interpretacja:

Nie stwierdzono podwyzszonego ryzyka trisomii chromosoméw 21, 18 lub 13 pary ani nieprawidtowosci w zakresie
liczby chromosomow ptci. W badaniu pilotazowym nie stwierdzono obecnosci delecji 5p, 1p36 ani 2q33.1. Badany
ptod jest ptci meskiej.

Rekomendowane jest oméwienie wyniku badania ze specjalistg genetyki lub ginekologii i potoznictwa, w kontekscie
pozostatych wynikéw badan wykonywanych w cigzy, zwtaszcza badan USG.

Uwagi: brak
Data: 28-06-2014 Zatwierdzit
ot 7 1 e, Monifa urkowika
~
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INFORMACIE OGOLNE: Badanie genetyczne w Kierunku ryzyka trisomii 21, 18 i 13 chromosomu, delecji 5p, 1p36 | 2q33.1 oraz
jeprawi i w zakresie d 6w plci wykonano z wolnego DNA plodu (cffDNA) pozyskanego z krwi cigzarnej, z
testu NIFTY w ium Genomed. Nie mozna wykluczyé obecnosci u plodu aberracji chromosomowych innych niz

badane.

NIFTY jest bardzo dokladnym testem szacowania ryzyka, ale NIE jest badaniem diagnostycznym. Czutosé badania: T21-99,17%, T18-98,24%,
T13-100%, swoistoscz 99,95% . D ia pici 98%. Nie mozna zapewnié wiarygodnosci wyniku, jesli u cigzarnej zostata
wykonana transfuzja krwi (w ciagu ostatnich 12 miesiecy), narzadu, i lub terapia z jem komorek
macierzystych. Wiarygodnos¢ wyniku obnizaja takze aberracja chromosomowa u cigzarnej oraz mozaicyzm chromosomowy fozyska.

NZOZ Genomed -badanie genetycznych predyspozycji do chordb dziedzicznych i nowotworéw. Poradnia genetyczna.
Warszawa, ul. Ponczowa 12, tel. 644 60 19, www.genomed.pl
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€pGenomed

Genomed SA to:

e polska innowacyjna firma, dziatajaca z sukcesem na rynku diagnostyki molekularnej oraz ustug
i projektow badawczo-rozwojowych

o wykorzystuje nowoczesne metody sekwencjonowania i syntezy DNA

e wprowadza produkty i ustugi diagnostyczne oparte na Sekwencjonowaniu Nastepnej Generacji
(ang. Next Generation Sequencing, NGS)

o istnieje od 2007r,, od 2011r. notowana na GPW na rynku NewConnect

Gtédwne obszary dziatalnosci:
e odczytywanie i przetwarzanie informacji zawartej w DNA

e najnowsze technologie sekwencjonowania DNA wykorzystywane w:

< medycznej diagnostyce molekularnej
+ nowotworéw i predyspozycji do ich rozwoju
+ choréb uwarunkowanych genetycznie
« nieptodnosci
+ badaniach przesiewowych
+ diagnostycznej analizie genoméw

< realizacji ustug i projektow badawczo-rozwojowych dla instytutéw naukowo-badaw-

czych i firm biotechnologicznych

e pierwsza w Warszawie prywatna poradnia genetyczna, otwarta w 2010 r. (konsultacje ptatne)

o aktywna dziatalno$¢ badawczo-rozwojowa w dziedzinie biotechnologii i medycyny spersonalizo-
wanej

o w przysztoéci — uruchomienie kliniki terapii genowych

Szanowni Panstwo!

Bardzo dziekujemy za zainteresowanie naszg oferta dotyczaca testu NIFTY™. Jesli chca Parstwo wykony-
wac badanie NIFTY™ dla swoich pacjentek, prosimy o zarejestrowanie sie w serwisie stuzacym do obstugi
tego testu pod adresem: www. nifty.genomed.pl.

Rejestracja jest bardzo prosta, wymaga podania podstawowych danych. Po zarejestrowaniu wyslemy
Panstwu zestawy pobraniowe NIFTY™. Wzér umowy i informacje dotyczace testu NIFTY™ sa réwniez
dostepne po zalogowaniu w serwisie: www.nifty.genomed.pl.
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Wiecej informacji

zadzwon: +48 22 644 60 19
napisz: nifty@genomed.pl

www.nifty.pl
www.nifty.genomed.pl

Bqdz na biezqco:

" www.twitter.com/NIFTY_Polska

n www.facebook.com/testNifty

& Genomed

Genomed S.A.

tel. +48 22 644 60 19
email: nifty@genomed.pl
www.genomed.pl/nifty
adres: ul. Ponczowa 12
02-971 Warszawa
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www.niftytest.com
NIFTY™ jest znakiem towarowym BGl.



