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dla Ciebie i przebiegu ciazy.
Specjalnie dla Ciebie,
gdy jestes w cigzy.

Test prenatalny Harmony™ umozliwia wczesng i doktadng

diagnostyke zespotu Downa oraz innych trisomii ptodu.
Test pozwala rowniez okresli¢ pte¢ ptodu oraz wykryc
inne zaburzenia chromosomow ptciowych (X,Y).

Na czym polega trisomia?

Komdrki ludzkie zawierajg 23 pary chromosomow, zbudowanych z nici DNA i biatek, ktére sg no$nikami informacji
genetycznych. DNA jest nos$nikiem informacji genetycznej. Trisomia to zaburzenie chromosomalne spowodowane
obecnoscig trzech kopii chromosomu w miejscu, gdzie zwykle normalnie wystepujg dwa.

Trisomia 21 powoduje zespdt Downa, ktory wigze sie z uposledzeniem umystowym o nasileniu od tagodnego do
umiarkowanego, moze réwniez prowadzi¢ do probleméw z uktadem trawiennym i wrodzonych wad serca. Szacuje
sie, ze zespot Downa wystepuje w przypadku 1 na 740 urodzen.’

Trisomia 18 spowodowana jest wystepowaniem dodatkowej kopii chromosomu 18. Zaburzenie to odpowiada za
zespot Edwardsa i wiaze sig z wysokim ryzykiem poronienia. U niemowlat urodzonych z zespotem Edwardsa moga
wystepowac rézne schorzenia oraz ograniczona, skrécona dtugos$¢ zycia. Szacuje sie, ze zesp6t Edwardsa wystepuje
w przyblizeniu w przypadku 1 na 5 000 urodzen.?

Trisomia 13 spowodowana jest wystepowaniem dodatkowej kopii chromosomu 13. Zaburzenie to odpowiada za
zespot Pataua, ktory wigze sie z wysokim ryzykiem poronienia. U niemowlat z trisomig 13 zazwyczaj wystepujg
powazne wrodzone wady serca oraz inne schorzenia. Chorzy rzadko przezywajg diuzej niz rok. Szacuije sie, ze trisomia
13 wystepuje w przyblizeniu w przypadku 1 na 16 000 urodzen.?

Choroby zwigzane z zaburzeniami chromosoméw ptciowych.

Chromosomy piciowe (X iY) decyduja o naszej ptci. Choroby zwigzane z zaburzeniami chromosomow X i Y sg wywo-
tywane brakiem, albo dodatkowa lub niepetng kopig jednego z chromosomdw ptciowych. Test Harmony ™ z opcja
analizy chromosomadw X,Y pozwala oceni¢ ryzyko wystgpienia XXX, XYY, XXYY, XXY (zespdt Klinefeltera) oraz mono-
somii X (zespot Turnera). Nasilenie tych schorzen jest bardzo zréznicowane, jednak u wiekszosci chorych wystepujg
tagodne, jesli w ogdle, zaburzenia fizyczne lub behawioralne.

Osoby zainteresowane tym opcjonalnym testem powinny porozmawiac z lekarzem, aby zdecydowac, czy badanie to
jest dla nich wiasciwe.*®

Jakich informacji moze dostarczy¢ mi i lekarzowi test prenatalny Harmony™?

Test prenatalny Harmony ™ okresla ryzyko wystapienia trisomii u ptodu na podstawie pomiaru wzglednej liczby chro-
mosomdw we krwi matki. Test Harmony ™ ocenia ryzyko wystapienia u ptodu trisomii 21, 18 i 13, jednak nie wyklu-
cza wszystkich nieprawidtowosci.

Czym rozni sie test Harmony™ od innych testow prenatalnych?

Prenatalny test Harmony ™ opracowano na podstawie najnowszych osiggnig¢ w zakresie wykonywania nieinwazyj-
nych testéw prenatalnych. Jest to proste i bezpieczne badanie krwi, a w badaniach analitycznych wykazano, ze
pozwala ono oceni¢ ryzyko wystapienia okreslonych trisomii u ptodu.®

Inne badania przesiewowe, takie jak testy z surowicy i badanie USG to réwniez badania nieinwazyjne, jednak odse-
tek wynikéw fatszywie dodatnich wynosi w ich przypadku az do 5%, a odsetek braku nierozpoznania przypadkdw
trisomii chromosomu 21 wynosi do 30%.” Na podstawie takich testdw mozna fatszywie stwierdzi¢ wystepowanie
trisomii u ptodu, kiedy faktycznie wynik jest negatywny (fatszywie dodatni), lub przeciwnie — testy moga fatszywie
wskazywac¢ na wynik ujemny badania pod katem trisomii u pfodu, kiedy faktycznie jest on dodatni (fatszywie
ujemny). Odsetki wynikow fatszywie dodatnich i fatszywie ujemnych sg w przypadku testu Harmony™ znaczaco
nizsze.

Badania diagnostyczne, takie jak punkcja owodni lub biopsja kosmdwki (CVS), wykazujg sie bardzo wysokg czutos-
cig wykrywania trisomii ptodu, niemniej sg to badania inwazyjne i moga grozi¢ utratg ptodu.?

Test prenatalny Harmony ™ wykrywa >99% przypadkow trisomii 21
u ptodu, a odsetek wynikdw fatszywie dodatnich wynosi <0,1%.°

U kogo mozna wykonaé test prenatalny Harmony™?

Lekarz moze zamowic¢ test prenatalny Harmony ™ dla kobiet, zleci¢ wykonanie testu prenatalnego Harmony ™ u ko-
biet bedacych co najmniej w 10 tygodniu ciazy. Test Harmony ™ dostepny jest dla kobiet bedacych w cigzy pojedyn-
czej lub blizniaczej, a takze po zaptodnieniu in vitro. Test nie jest przeznaczony do oceny ryzyka wystapienia mozaiko-
watosci, czesciowych trisomii lub translokacji. Wszystkie dodatkowe pytania dotyczace testu prenatalnego Harmony ™
nalezy kierowa¢ do lekarza zlecajgcego badanie.

Badanie wykonywane wyltacznie na podstawie skierowania
od lekarza wspotpracujacego z ALAB laboratoria. Wykaz
placowek pobierajacych materiat do badania dostepny

u lekarza lub pod numerem tel. 22 349 60 12.



